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Synthése a destination du médecin traitant

Les lipomes du filum terminal (LFT) sont un type d’anomalie congénitale appartenant a la
famille des lipomes lombo-sacrés. lls sont classés dans le groupe des dysraphismes fermés.
Cette anomalie est causée par une infiltration lipomateuse dans le filum terminal qui se produit
a la suite d’'un trouble embryologique survenant au moment de la neurulation secondaire
(retrogressive differentiation). Cette infiltration adipeuse conduit a I'épaississement et la perte
de I'élasticité du filum terminal, ce qui peut empécher la rétraction de la moelle durant le
développement et aboutir a 'apparition du syndrome de moelle attachée. Un tel étirement de
la moelle peut entrainer des troubles sphinctériens, neuro-orthopédiques, ou du transit.

Les LFT peuvent étre associés a des stigmates cutanés de la ligne médiane lombo-sacrée :
les fossettes coccygiennes atypiques plus larges que 5 mm et localisées a une distance de
plus de 2,5 cm de 'anus, une déviation du sillon inter fessier ou sa bifidité, la présence de
tuméfactions ((lipome sous-cutanés), les pilosités anormales (touffes de cheveux), les
angiomes cutanés, les régions d’hyper ou hypopigmentation, la présence d’aplasia cutis. lls
peuvent également étre associés a des malformations urogénitales et ano-rectales
(association VACTERLS, syndrome de Currarino).

La mise en évidence de lipomes de filum est désormais devenue plus fréquente grace a une
plus large disponibilit¢é de l'imagerie par résonance magnétique (IRM). La prévalence
démontrée des LFT dans la population se situe entre 4 et 6 % d'aprés des études
cadavériques post-mortem et entre 1.5-5 % d’apres des études examinant des IRM lombaires
sélectionnées au hasard.

L’imagerie de choix pour confirmer le diagnostic des LFT est 'IlRM médullaire. L’échographie
médullaire précoce du nourrisson est une autre modalité d’'imagerie qui permet de rechercher
un LFT.

La prise en charge des enfants porteurs des LFT se fait par une équipe multidisciplinaire dans
les centres de référence. La présentation symptomatique implique en effet plusieurs
spécialités. La décision de traitement se fait en réunions multidisciplinaires. L’indication
chirurgicale en présence de symptémes est formelle, I'indication chirurgicale prophylactique
ne fait pas consensus. Le traitement chirurgical consiste en une section du LFT par un
neurochirurgien pédiatrique. C’est un traitement peu invasif avec un risque de complication
postopératoire faible.

Aprés la section du filum terminal, la moitié des patients symptomatiques s’améliore et I'autre
moitié reste stable, d’ou I'importance de l'identification précoce et du traitement du syndrome
de moelle attachée avant I'aggravation des symptdmes.

Le suivi des patients porteurs de LFT se partage entre leur médecin/pédiatre traitant et les
autres spécialités, selon leur symptomatologie. Un enfant asymptomatique pourrait étre suivi
uniqguement par son médecin/pédiatre traitant. Néanmoins le risque d’apparition de
symptomes d’attache médullaire, souvent de fagon insidieuse justifie pour nous un suivi
pluridisciplinaire complémentaire dont la fréquence et les modalités sont adaptés a I'age. Le
suivi d’'un enfant opéré asymptomatique peut étre allégé de cette surveillance pluridisciplinaire
une fois la marche et la propreté acquises. Concernant les patients symptomatiques le suivi
pluridisciplinaire est une évidence pour prendre en charge de fagon optimale et articulée les
symptdbmes secondaires a cette attache médullaire.
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Texte du PNDS

1. Introduction

Le lipome du filum terminal (LFT) est une forme d’anomalie congénitale appartenant a la
famille des lipomes lombosacrés’2. |l est classé dans le groupe des dysraphismes fermés>>.
Cette anomalie est causée par une infiltration lipomateuse du filum terminal*® qui se produit
suite a une anomalie embryologique durant la neurulation secondaire (retrogressive
differentiation)®>’~'°. Cette infiltration adipeuse conduit a I'épaississement et a la perte de
I'élasticité du filum terminal, ce qui peut empécher la rétraction de la moelle durant le
développement, et aboutir d’'une part a une moelle en position basse et d’autre part a
I'apparition du syndrome de la moelle attachée*'*'". L’étirement de la moelle peut causer des
troubles sphinctériens, neuro-orthopédiques et sensoriels "1,

En raison de l'origine embryonnaire des LFT(neurectoderme), ils peuvent étre associés
fréquemment a des stigmates cutanés de la ligne médiane lombo sacré*'*3'* 3 des
malformations du pble caudal : urogénitale et anorectale, malformations du sacrum

(ex :agénésie) 481518

La prévalence des LFT dans la population a été démontré entre 4 et 6% d’aprés des études
cadavériques post mortem’® et entre 1.5-5% d’aprés des études examinant des IRM lombaires
sélectionnées au hasard'?%-23,

De rares cas familiaux de LFT isolés ont été décrits (Nonaka Childs Nerv Syst mai 2021) et il
N’y pas a ce jour de support génétique identifié.

2. Objectifs du protocole national de diagnostic et de
soins

L’'objectif du PNDS est d’expliquer aux professionnels concernés la prise en charge
diagnostique et thérapeutique optimale actuelle et le parcours de soins d’'un patient porteur
d’un LFT.

Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de cette maladie rare sur
'ensemble du territoire frangais. || permet également d’identifier les spécialités nécessaires a
prise en charge des patients.

Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient auprés
de la caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste.

Ce 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 I'exhaustivité des conduites de prise en charge
possibles ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis de son patient.
Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’'un patient atteint d’une
maladie rare. Il doit étre mis a 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 la HAS : www.has-sante.fr).
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Un document plus détaillé ayant servi de base a I'élaboration du PNDS et comportant
notamment I'analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) est
disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr

3. Diagnostic et évaluation initiale
3.10bjectifs

Les objectifs de I'évaluation initiale sont multiples :

— Connaitre les stigmates cutanés, les syndromes malformatifs et les symptémes qui doivent
faire évoquer le diagnostic

— Evoquer les diagnostics différentiels

— Demander le bilan d'imageries médicales approprié pour confirmer le diagnostic

— Expliquer les modalités de prise en charge et le traitement

3.2Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

Les signes cliniques sont généralement un motif de consultation auprés du médecin
généraliste ou du pédiatre. Ceux-ci jouent donc un réle essentiel dans le repérage et
I'orientation vers le spécialiste qui fera le diagnostic. La confirmation du diagnostic devra étre
faite par un neurochirurgien pédiatrique.

L’évaluation initiale du patient repose sur une coopération pluridisciplinaire qui peut étre
coordonnée par un médecin des centres de référence.

L’équipe médicale peut étre constituée par : des neurochirurgiens pédiatriques, des pédiatres,
des neuropédiatres, des neuroradiologues, des médecins de médecine physique et de
réadaptation, des chirurgiens pédiatres uro-digestifs, des chirurgiens pédiatres orthopédiste
et des médecins spécialistes de la douleur.

L’équipe paramédicale peut étre constituée par : des infirmiéres et des infirmiers, des
kinésithérapeutes, des psychologues, des ergothérapeutes.

3.3 Circonstances de découverte/diagnostic différentiel

L’embryologie du filum terminal et la pathologie de la moelle attachée :

La révélation de la présence de lipomes de filum de nos jours est devenue plus fréquente
avec la disponibilité de 'IRM". Pour bien comprendre la présentation et les symptémes des
LFT, il faut réviser 'embryologie du filum terminal et la pathologie de la moelle attachée. La
formation du coéne terminal, du filum terminal et de la queue de cheval se fait durant la
neurulation secondaire, qui commence apres la fermeture du neuropore postérieur entre les
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jours 25 -27 aprés l'ovulation '>?*. L’origine de la neurulation secondaire est la masse
cellulaire caudale (bourgeon de la queue) qui donne le tube neural et les vertébres inférieures
4 S2'1%11:24 Cette masse cellulaire caudale contribue aussi a la formation de la partie inférieure
du tube gastro-intestinal et du tube génito-urinaire qui dérive de 'endoderme sous-jacent "%,
Suite a la neurulation secondaire, au jour 43 aprés I'ovulation, commence I'ascension du céne
terminal, par deux mécanismes : le premier mécanisme est la différentiation rétrogressive
avant le jour 54 aprés I'ovulation durant laquelle le tube neural caudal perd de I'épaisseur,
devient rudimentaire, moins développé que dans les stades embryonnaires antérieurs et
forme les bandes fibreuses du filum terminale. Le deuxiéme mécanisme est la croissance
différentielle entre la moelle épiniére et la colonne vertébrale aprés le 54°jour aprés
l'ovulation. La majorité de I'ascension se fait entre la 8° et la 25° semaine de grossesse. La
moelle épiniére atteint & peu prés sa position finale a la naissance'"?*, mais elle peut continuer
a monter durant les deux premiers mois de vie'®?*? La position finale du céne terminal est
normalement supérieure au niveau discal L2-L3, une moelle avec le cdne terminal inférieur
au corps vertébral de L2 est considérée comme moelle basse'"'%?*. Une anomalie de la
neurulation secondaire peut aboutir a d’autres malformations telles que des lipomes
terminaux, des myélocystocéles terminaux .”%*.

Le diagnostic différentiel :

Les LFT appartiennent au groupe des dysraphismes fermés ; c’est-a-dire aux malformations
spinales avec la peau fermée sans exposition des structures nerveuses®?’ et sans
répercussions sur les structures cérébrales.

Ce groupe de dysraphismes comporte des formes variées et parfois composites: les lipomes
spinaux (du coéne), les lipomes du filum terminal, les diastématomyelies, les LDM, les
sinus dermiques'®. Voir PNDS sur la prise en charge post-natale des dysraphismes fermés.

Les stigmates cutanés associés avec les LFT :

Les malformations cutanées dorsales sont présentes dans 50 % a 92 % des cas avec ces
dysraphismes fermés?®?°, ceci peut étre expliqué en considérant qu’un probléme de fermeture
du tube neural peut étre accompagné d’une anomalie de I'ectoderme qui le couve.®

Mais en ce qui concerne les LFT ; puisqu’une erreur de la neurulation secondaire se déroule
au-dessous d’un ectoderme possiblement indemne® et que les lipomes sont limités dans le
filum *', ils peuvent exister sans la présence de stigmates cutanés et étre méconnus. Pourtant,
le plus souvent, la découverte des LFT est faite suite a I'investigation de la présence de
stigmates cutanés, et la présence de multiples stigmates augmente la probabilité de cette
découverte *.

Ces lésions cutanées sont : les fossettes coccygiennes atypiques plus larges que 5 mm et
localisés & une distance plus que 2,5 cm de I'anus®, les déviations du sillon interfessier, la
présence de tuméfactions (lipomes sous-cutanés), les pilosités anormales (queue de Faune,
typique des dyastématomyélie), les angiomes cutanés (plan ou tubéreux), les régions d’hyper
ou hypopigmentation, la présence d’aplasia cutis, les appendices charnus*2627:2,

Les syndromes malformatifs associés avec les LFT :

Les syndromes malformatifs caractérisés par I'existence de malformation anorectale et
d’agénésie sacrée (I'association VACTERL, le syndrome de Currarino) #*? sont associés a
des malformations spinales avec une prévalence entre 17 et 50 %'>'%2%33 dont les LFT
constituent entre 30 et 82,4 % de ces malformations "> .

Les symptdmes de présentation des patients porteurs d’'un LFT :

La majorité des patients sont asymptomatiques lors de la découverte de LFT, mais les
symptomes en tant que révélateurs des LFT sont en 3° aprés les stigmates cutanés et les
syndromes malformatifs. Ces symptdmes sont ceux du syndrome de moelle attachée ; ils
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référent aux troubles sphinctériens, neuro-orthopédiques et sensoriels qui constituent
respectivement 43 a 59 %, 35 a 50 %, 16 a 32 % des symptémes associés aux LFT *. La
cause de ces symptdmes est la traction axiale de la moelle spinale en raison de sa fixation
anormale en position caudale aux tissus qui I'entourent!-'?, Cette traction de la moelle aboutit
a des troubles de microcirculation et des troubles du métabolisme oxydatif de la moelle. Un
filum pathologique lipomateux, épais, perd son élasticité et peut enfreindre la liberté de
mobilité de la moelle spinale et la faire considérer comme attachée de ce fait.'"3*

Le diagnostic radiologique de moelle attachée est parfois évoqué devant la position
anormalement basse du céne terminal. Néanmoins, I'appellation de moelle attachée basse
réunit deux notions fréquemment associées mais distinctes :

- une moelle basse (en dessous du plateau inférieur de L2) est suspecte d’étre attachée (voir
notions embryologiques)

- une moelle attachée peut étre basse par un défaut d’ascension mais pas systématiquement.

De plus, le dépistage des symptémes est dépendant de I'age de I'enfant.

Chez les nourrissons (moins d’'un an), il est plus difficile d’évaluer les problémes neuro-
orthopédiques*'"?°. Un examen neurologique complet est néanmoins indispensable et permet
d’identifier parfois des premiers symptémes : des mouvements incomplets en distalité d’un
membre inférieur, une inégalité de longueur des membres inférieurs, une asymétrie des pieds,
un réflexe ostéo-tendineux anormal ou manquant, ou une amyotrophie.

Chez les enfants plus agés, les attaches médullaires peuvent étre associées a des
dysfonctionnements moteurs et sensoriels. Les atteintes motrices peuvent se présenter par
une difficulté a la marche (déficit musculaire distal, inégalité de longueur des membres
inférieurs ou asymétrie des pieds) ou la persistance d’une instabilité. Les troubles sensitifs
peuvent se présenter par des ulcérations périphériques non douloureuses suite a des déficits
sensoriels non radiculaires (équivalent a des escarres chez 'adulte ou le sujet 4gé). Il peut
également exister des malformations orthopédiques (scoliose, pied bot). Puis plus rarement :
des douleurs du dos et des douleurs neuropathiques non radiculaires des membres inférieurs
peuvent se développer.

Chez les adolescents, la présentation peut étre semblable avec une présentation douloureuse
et des symptdomes moteurs ou sensitifs.

En ce qui concerne les symptdmes sphinctériens; chez les petits enfants, un retard de
I'acquisition de propreté ou la perte de la propreté déja acquise peut-étre di a une moelle
attachée. Des troubles sphinctériens urinaires peuvent se manifester par des infections
urinaires récurrentes basses ou hautes, des urgenturies ou des fuites urinaires diurnes et/ ou
nocturnes. Les troubles du transit sont constitués quasi exclusivement de constipation
pouvant entrainer des fuites fécales par débordement ou encoprésie'''#% | Ces présentations
sont fréquentes chez les enfants plus grands et les adolescents '"12,

Les patients présentant des LFT isolés tout comme ceux présentant des dyraphismes
fermés n’ont pas de troubles cognitifs ou du neuro-développement associés (Schneider et
al, DMCN 2020).

3.4Confirmation du diagnostic

Les modalités d’'imageries :

L’imagerie par résonance magnétique est la modalité d'imagerie médicale de choix pour
confirmer le diagnostic de LFT'%235-37 C’est une imagerie non invasive, et sans irradiation
qui permet de détecter le tissu adipeux du filum terminal sous forme d’un hypersignal spontané
sur les séquences pondérées T1 1223840 gSyr les coupes sagittales, le filum apparait sous
forme d’un liseré blanc intradural, situé entre le cone médullaire et le cul de sac dural. Son
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épaisseur, parfois inférieure aux coupes réalisées, peut le rendre indétectable sur ces coupes.
Il est donc recommandé de réaliser systématiquement des coupes axiales T1 lombo-sacrées
pour explorer I'ensemble du filum, un caractéere lipomateux apparait alors comme un
hypersignal punctiforme. Le niveau de terminaison du céne médullaire s’identifie en
séquences sagittales T2. Ceci permet la différenciation des LFTs des racines nerveuses. De
plus, 'IRM permet I'évaluation du niveau du céne médullaire ainsi que l'identification de la
présence d’une moelle attachée et la présence d’autres malformations dysraphiques '"22°,
Néanmoins, la nécessité de sédation chez les nouveau-nés et les petits enfants®” demeure
un inconvénient de I'IRM.

L’échographie constitue une autre modalité d’imagerie, non invasive elle aussi, ne nécessitant
pas de sédation, facile a appliquer, et qui peut servir de moyen de dépistage pour les
nourrissons chez qui la présence d’'un dysraphisme fermé/ d’'une moelle attachée est
suspectée 101129374143 Flle permet d’évaluer la position du cone, la pulsatilité du cordon
médullaire et de mesurer I'épaisseur du filum terminale. L’échographie peut aussi détecter la
présence de graisse, d'une masse intradurale, ou d'un tractus a départ cutané''#!42
permettant d’orienter parfois vers le diagnostic différentiel d’'un autre dysraphisme fermé. La
valeur limite établie conventionnelle de I'épaisseur du filum pour le dépistage des LFT est de
2 mm 123844 Mais I'épaisseur du filum lipomateux augmente avec I'dge et une limite
d’épaisseur de 1,1 mm a I'examen par échographie a I'dge de 4-6 mois a bien montré une
corrélation avec les LFT ; cette différence peut étre en raison de I'évolution de la technologie
des machines d’échographie qui sont devenues plus précises *#* . Toutefois, cette modalité
ne peut plus étre utilisée apres 6 six mois de vie a cause de rétrécissement de la fenétre
acoustique, due a l'ossification de I'arc postérieur des corps vertébraux. De plus, I'échographie
est moins sensible que I'IRM et dépend de I'opérateur 101129374143 | o5 premiéres semaines
de vie est la période optimale d’utilisation de I'échographie.

Les radiographies simples peuvent permettre d’identifier une anomalie de fermeture des
lames, un éperon osseux médian des vertébres fusionnées et une agénésie sacré®**.
Cependant la manque de l'ossification chez les nouveau-nés et les nourrissons rendent leur
interprétation difficile®®, elles sont en pratique presque inutiles pour la découverte et la
différenciation des dysraphismes fermés®’. Elles sont utiles seulement pour I'exploration
d’anomalies osseuses associées.

L’indication pour faire une imagerie :

L’indication de réalisation d’une imagerie pour la détection des LFT n’est pas différente de
celle des autres dysraphismes fermés ; de plus, cette indication varie d’'un centre a un autre.
En ce qui concerne la modalité d’imagerie, plusieurs études ont montré une bonne corrélation
entre 'IRM et I'échographie*®. Cependant, 'IRM semble nécessaire avant une intervention
chirurgicale °. Ainsi I'échographie peut servir comme premiére modalité d’'imagerie pour les
nourrissons asymptomatiques avec un seul stigmate cutané suggestif d’'un dysraphisme
fermé comme : les fossettes coccygiennes, les déviations du sillon inter fessier, les pilosités
lombaires, les angiomes cutanés, la présence d’une région d’hyper ou hypopigmentation et
les aplasias cutis. De plus, les enfants qui présentent une anomalie anorectale, uro-génitale
ou une malformation orthopédique (pied bot, scoliose) sans la présence de stigmates cutanée
peuvent bénéficier d’une exploration par une échographie lombaire 2°4*#"_ Dans ces cas, une
échographie normale par un opérateur entrainé peut suffire pour éliminer un dysraphisme
fermé, et une IRM est indiquée seulement si des symptémes neurologiques apparaissent ou
en cas d’échographie anormale. Les stigmates cutanés sont en effet présents chez 3 % des
enfants mais seulement 3 & 8 % de ces enfants présentent un dysraphisme fermé *>%6. Chez
les enfants présentant une association de plusieurs Iésions cutanées ou une lésion trés
suggestive de dysraphisme fermé comme un une tuméfaction sous-cutanée, un appendice
cutané ou s’il y a une association de malformations anorectale, urogénitale ou orthopédique
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avec une lésion cutanée, une IRM doit étre réalisée méme aprés une échographie
normale®’*!,

Il N’y a pas de discussion sur le fait qu’une IRM soit obligatoire pour le dépistage chez les
enfants plus agés lors de l'apparition de symptémes de moelle attachée. Celle-ci reste
indispensable au bilan étiologique.

Voir (Annexe 3)

Techniques pour 'analyse du caractére attaché de la moelle par I'imagerie :

Quelques techniques plus spécifiques d’imagerie ont été mises au point pour essayer
d’authentifier le caractére attaché de la moelle en mettant en évidence son défaut de liberté
de mouvement. Le diagnostic radiologique d’'une moelle attachée avec un cdne terminal fixé
dans une position plus basse que le niveau du disque L2-L3 peut étre établi avec I'utilisation
de I'’échographie ou de I'IRM lombaire. Le mouvement oscillatoire de la moelle spinal peut
étre évalué sur I’ échographie dynamique en mode-M et mode-B, typiquement une moelle
attachée & un mouvement d’'oscillation réduite ou absent***® . De méme, I'absence de
changement de position du cdne en comparant une IRM en position ventrale et une IRM en
position dorsale peut aussi étre un indicateur d’'une moelle attachée'?“°,

3.5 Evaluation de la sévérité et du pronostic

Les LFT sont identifiés entre 0.24-6 % de fagon fortuite sur les IRM lombosacrées réalisées
pour des raisons multiples’3*, et seulement 5 % de ces patients sont symptomatiques’. Les
LFT font partie des lipomes spinaux et des dysraphismes fermés, ils peuvent provoquer des
troubles neurologiques progressifs secondaires a l'attachement de la moelle a tous les
ages 263150 Cependant, il faut bien différencier les LFT des lipomes du cdne terminal et des
autres dysraphismes. En effet, dans le cas des LFT, il n'y a pas de dysplasie de la moelle ou
d’effet de masse'®?°?" |Is sont les plus simples des dysraphismes fermés dont la chirurgie de
détache est facile, efficace et donne de bons résultats durables a la différence des lipomes
du cone qui sont plus difficiles et complexes a opérer. En conséquence, les LFT ont un
meilleur pronostic que les autres dysraphismes fermés 2329:50-53,

En outre, le pronostic dépend de la nature, de la durée et de la sévérité des symptébmes. Les
douleurs neuropathiques ont tendance a s’améliorer aprés la section du filum?*3'%3% puis les
déficits sensoriels et moteurs et enfin les troubles vésico-sphinctériens dont I'amélioration
semble moins évidente?®31%%% En outre, les déformations orthopédiques (scoliose et pied
bot) ne s’améliorent pas sans une intervention orthopédique 2°. Mais la réussite de la prise en
charge orthopédique est optimisée par une levée de I'attache médullaire. *°

De plus, la section du filum chez les enfants symptomatiques permet 'amélioration de la moitié
des enfants et la stabilisation de l'autre moitié indépendamment de la présence d’autre
malformation et de la position du cdne *3'. Aussi il estimportant de faire un diagnostic précoce
et de libérer la moelle au plus t6t dans I'apparition des symptdmes 2°°%%4 De ce fait, les
enfants plus jeunes ont tendance a d’avantage s’améliorer par rapport aux plus agés®>1°,
donnant un meilleur pronostic aux cas présentant des stigmates cutanés qui permettent un

diagnostic précoce 22°.

Pour I'évaluation de la sévérité de la présentation, un bilan initial avec un interrogatoire, un
examen complet de la colonne vertébrale, des extrémités, un examen neurologique
périphérique et un bilan urinaire pour le dépistage de vessie neurologique doit étre realisé.
Les radiographies de la colonne vertébrale ou des membres inférieurs ne sont faites que si
une déformation est suspectée a I'examen physique *.
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Une évaluation urologique simple est systématique. Elle comporte: (i) un calendrier
mictionnel sur 2 jours (report des horaires des mictions, leur nombre et leur volume), (ii) une
évaluation du haut et du bas appareil urinaire par échographie avec mesure du résidu post-
mictionnel (selon I'age) et (iii) une débitmétrie avec enregistrement électromyographique par
électrode de surface de l'activité musculaire périnéale. Si I'enfant ne présente pas de
symptome, et que ces 3 examens reviennent normaux selon les normes de I'ICCS : aucune
autre exploration n’est nécessaire. En revanche si I'enfant a des symptomes urinaires et / ou
des anomalies sur un de ces 3 examens un bilan urodynamique devra étre devra étre
organisé. Le bilan urodynamique comporte : (i) une débitmétrie avec enregistrement de
l'activité musculaire périnéale, (ii) une cystomanométrie (avec recueil des pressions intra-
vésicale, intra-rectale pour le calcul de la pression détrusorienne) et (iii) une profilométrie. Le
bilan urodynamique permet de diagnostiquer une hypo contractilité du détrusor ou
hyerpactivité de celui-ci, ainsi que de connaitre la synergie vésico-sphinctérienne et la force
du sphincter urétral pour dépister une insuffisance sphinctérienne'. L’hyperactivité du
détrusor est le dysfonctionnement le plus fréquent parmi les anomalies urinaires de moelle
attachée'®?° . Le bilan urodynamique peut étre pratiqué a tout age, méme chez I'enfant tout
petit. Néanmoins son interprétation est d’autant plus difficile et partielle (troubles de la
sensibilité) avant 'age de la continence. Il est nécessaire de l'effectuer s'il existe des
symptémes notamment des infections urinaires hautes*'"262%%" et | doit étre interprété selon
les normes de I'International Continence Child Society. En effet, 'interprétation des résultats
avant l'age de la continence est difficile, étant donné qu’il peut persister une
hyperactivité vésicale®*'%? physiologique. La décision chirurgicale doit donc étre prise en
concertation avec les différents intervenants : neurochirurgiens, médecins de MPR, chirurgien
urologue. De méme, des potentiels évoqués somatosensoriels peuvent étre réalisés lors du
bilan initial et lors du suivi.?**® Une moelle attachée peut étre associée a une diminution de
'amplitude des potentiels évoqués somatosensoriel . lIs ne sont pas réalisés de maniére
systématique.

Enfin, le score Necker Enfants Malades (NEM) personnel peut étre utilisé pour évaluer la
sévérité de la présentation initiale et pour le suivi ?° . (Annexe 4.)

3.6 Recherche de contre-indications au traitement

Le traitement étiologique des symptdmes d’attache médullaire en cas de diagnostic de LFT
est logiqguement neurochirurgical et consiste en une libération médullaire par section
intradurale extramédullaire de celui-ci.

I Ny a pas de contre-indication absolue au traitement chirurgical, les risques liés a
d’éventuelles comorbidités sévéres (ex : cardiopathie dans les associations VACTERLS) sont
a mettre en balance avec le risque fonctionnel potentiel ou avéré (urinaire, transit, neuro-
orthopédique).

Le traitement symptomatique est médico-chirurgical et surtout pluridisciplinaire : concernant
les thérapeutiques médicales, les contre-indications restent celles des thérapeutiques elles-
mémes sans spécificité, les thérapeutiques chirurgicales (orthopédiques ou urologiques) sont
I'objet d’'une balance entre les risques et les bénéfices fonctionnels.
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3.7Annonce du diagnostic et information du patient

L’annonce du diagnostic pour I'enfant et ses parents se fait en consultation dédiée par un
neurochirurgien pédiatrique ou en consultation multidisciplinaire. lls doivent étre informés a
propos :

o Des resultats des examens radiologiques et notamment les images d’IRM qui
permettent un diagnostic de certitude.

o De la pathologie de la moelle attachée, la possibilité de I'apparition de symptémes
neurologiques progressifs.

o Des signes qui doivent alerter, I'apparition des symptédmes neurologiques sont
expliqués

o De la simplicité du traitement chirurgical par section du LFTs comparée aux autres
dysraphismes spinaux

¢ De l'indication chirurgicale rapide dans le cas d’'un enfant symptomatique et de la
possibilité¢ d’'une indication chirurgicale prophylactique avant [I'apparition de
symptdémes.

o De la prise en charge multidisciplinaire de la pathologie.

e Des examens complémentaires a réaliser.

e Du rythme de suivi.

4. Prise en charge thérapeutique

4.10bjectifs

Prise en charge multidisciplinaire pour le traitement précoce, dés l'installation des symptdomes
ou méme avant, ce qui permet d’éviter les troubles vésicaux, du transit, neuro-orthopédiques
et sensoriels irréversibles. Egalement, la prise en charge des symptdmes pour permettre un
développement normal neurologique, musculo-squelettique, vésicosphinctérien et
psychologique des patients pédiatriques.

4.2Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

La prise en charge des LFTs chez I'enfant début avec le professionnel de santé (pédiatre,
médecin traitant, sage-femme) ayant suspecté le diagnostic (stigmates, cutanés, symptdmes
cliniqgues, syndrome malformatif associé). L’avis du neurochirurgien pédiatre coordonné avec
'équipe pluridisciplinaire permettra de proposer les investigations complémentaires et
proposer le traitement chirurgical si indiqué. En cas de symptdmes neuro-orthopédiques ou
sphinctériens, ou parfois méme dans les cas asymptomatiques, la décision d’envisager un
traitement chirurgical ou médical se fera en réunion pluridisciplinaires dans un centre de
référence maladies rares. Les neurochirurgiens pédiatres, les neuropédiatres, les
neuroradiologues, les chirurgiens urologues et viscéraux peédiatriques, les chirurgiens
orthopédiques pédiatriques, les psychologues et les médecins MPR sont réunis pour prendre
les décisions. Le médecin traitant est informé des décisions.
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4.3Prise en charge thérapeutique

Prise en charge neurochirurgicale

Indication chirurgicale :

Il'y a un consensus fort pour I'indication chirurgicale des patients présentant des symptémes
et le diagnostic d’'un LFT sur une IRM. L’objectif de la chirurgie est 'amélioration et la
stabilisation des symptémes>#2°31,

L’indication chirurgicale prophylactique pour les enfants asymptomatiques reste sujet a
discussions. Les facteurs favorisant le traitement chirurgical sont d’'une part une chirurgie
souvent facile et sans complication avec de bons résultats durables 3*3'%°, et d’autre part la
possibilité que les enfants sans déficits neurologiques apparents aient des études
urodynamiques et électrophysiologiques anormales. De plus linterprétation des études
urodynamiques chez les petits enfants est difficile, et qu’'une fois les troubles apparus la
chirurgie offre une chance de seulement 50% d’amélioration des symptémes **'. Mais les
facteurs défavorisant le traitement chirurgical prophylactique sont que I'lRM, de nos jours, est
devenue plus précise et facilement accessible pour le dépistage en cas de présence de
stigmates cutanés ou de troubles urinaires ; donc les LFT chez des enfants asymptomatiques
sont fréquemment rencontrés, comme on I'a déja mentionné, alors que le risque d’apparition
des symptémes & vie n’a pas été encore bien établi dans la littérature, mais reste minime 437,
Aussi il est décrit un risque de récurrence de la moelle attachée qui a été rapporté entre 0 —
8,6 %'*f%-%2 néanmoins ces données sont a relativiser par le mélange des dysraphismes
dans ces cohortes. De plus si tous les LFT qui sont découverts sont sectionnés,
l'augmentation du nombre d’opérations aboutira & I'augmentation du nombre absolu de
complications (surtout de cicatrisation a court terme et long terme). Les complications,
particulierement les infections de cicatrice et les méningites, pourraient augmenter le risque
de récurrence de la moelle attachée en favorisant I'inflammation du leptoméninge qui peut
aboutir a la récurrence de I'attachement de la moelle 8"*’masi aussi sans attaches spécifiques
entrainer des symptémes neurologiques transitoires ou permanents.

Enfin, un suivi régulier jusqu’a la fin de la croissance peut permettre un traitement précoce
dés I'apparition de symptédmes. Le risque de survenue de symptdmes a I'age adulte semblant
quasiment nul.

Demeure la question de savoir si la position du céne doit avoir une influence sur la décision
chirurgicale lors du diagnostic d’'un LFT asymptomatique. En effet un syndrome de moelle
attaché peut survenir avec une moelle en position normale (warder) * %2,

Une autre question qui se pose est l'indication chirurgicale pour les enfants qui ont des
symptomes d’'une moelle attachée, mais avec un filum terminal qui apparait normal sur I'lRM
(sans composante lipomateuse). Une moelle attachée par un filum pathologique est due a la
perte de I'élasticité du filum terminal, qui normalement a une structure mince et élastique. La
cause de cette perte d’élasticité est linfiltration par des tissus fibreux et/ou adipeux qui
remplacent le tissu glial *. Des études histologiques des filums qui apparaissent normaux sur
'IRM chez des patients avec les symptédmes de moelle attachée ont trouvé des signes de
tissu adipeux et un excés de tissu fibreux dans le filum %%, Donc les LFT peuvent étre
considérés comme un sous-groupe des filums rigides *'. Un filum rigide non élastique peut
apparaitre court, hypertrophie, lipomateux, ou méme normal sur I'lRM, la moelle épiniére
distale peut avoir un aspect droit plutdt que courbe et apparaitre en position postérieure
dorsale dans le canal di & I'étirement dans le canal rachidien %“avec un filum qui prend la
corde de la lordose lombaire. Dans le cas ou les patients ont un cdne terminal en dessous du
plateau inférieur de L2 avec un filum épaissi, mais non lipomateux ou méme un filum normal
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et une présentation symptomatique, la section du filum terminal est volontiers indiquée®®. Mais
dans le cas de la présentation symptomatique d’'un syndrome de moelle attachée avec une
IRM lombaire normale, I'établissement du diagnostic est difficile et I'indication chirurgicale
pour libérer la moelle reste sujet de débats. Des études ont trouvé que ces enfants vont profiter
de la libération de la moelle ®°7® et d’autres ont trouvé que le traitement chirurgical avait le
méme résultat que le traitement médical °.

Cas particuliers :

La présence concomitante d’'un LFT chez les enfants déja atteints d’'un autre dysraphisme
spinal fermé est fréquente (32%); particulierement chez les patients atteints de
diastématomyélie , de LDM et lipome dorsaux °, des études histologiques ont méme montré
que tous les filum terminaux chez les enfants atteints de diastématomyélie sont pathologiques
" préconisant I'exploration et la section du filum terminal chez tous les patients ou les
éléments de I'attache primaire (lipome, éperon osseux, etc.) se trouve a proximité. Lorsqu’un
LFT est identifié sur 'IRM préopératoire, il est considéré comme une source d’attachement
secondaire, et doit étre sectionné indépendamment de I'emplacement de I'élément d'attache
principal, méme s'il exige une incision cutanée ou fasciale séparée’ . La section des LFT
dans ces cas permet d’enlever le doute de la participation de ce dernier a la pathologie de
symptomes résiduels ou a apparition récente. Cette prise en charge permettra de simplifier
les décisions thérapeutiques du suivi et d’éviter une nouvelle anesthésie générale pour la
section du filum a distance.

Les LFT peuvent étre présents chez les enfants atteints de syndrome polymalformatifs:

-Le syndrome de Currarino est une association rare de malformations d’origine génétique
caractérisée par la triade : malformations ano-rectales (sténose anale), masse présacrée
(méningocele sacré antérieure et/ou tératome) et anomalies sacrées ( agénésie du sacrum
en cimeterre, ou déformation des vertébres sacrées)’.

-L’association VACTERL qui référe aux anomalies de la colonne vertébrale osseuse(V), aux
anomalies ano-rectales (A), aux cardiopathies congénitales (C), aux anomalies
trachéocesophagiennes (TE), aux anomalies des voies rénales et urinaires (R), aux anomalies
des membres (L) et un (S) qui peut étre rajouté pour les dysraphismes spinaux. Chaque enfant
avec cette association nécessite une évaluation individualisée afin d'élaborer le planning de
prise en charge le plus approprié. *2

-Chez ces enfants atteints de malformations anorectales, le diagnostic de syndrome de moelle
attachée est particulierement difficile, car les capacités de transit et de propreté peuvent étre
déja altérés, a la fois congénitalement ou dans les suites d'une intervention chirurgicale de
réparation. De plus, I'examen neuro-orthopédique peut étre modifié par des anomalies
congénitales des membres®®. Le détachement de la moelle peut jouer un réle dans l'arrét de
la progression et I'amélioration des symptdmes sensoriels, moteurs et urologiques'®®®. Mais
I'efficacité et 'amélioration du pronostic aprés la libération de la moelle chez ces patients qui
n‘ont pas une atteinte sensitive et motrice reste incertaine. 63

Une chirurgie de détache médullaire prophylactique par section du filum est volontiers
indiquée pour lever le doute sur I'éventuelle participation du LFT dans les symptdomes
vésicaux et du transit chez ces patients. Ceci a pour effet de simplifier les discussions
thérapeutiques dans leur suivi.

De méme lorsque I'enfant avec un LFT présente aussi un risque de retard de développement,
les symptomes peuvent étre masqués et nous avons I'habitude de proposer une section de
ce flum méme en absence de symptomatologie patente.

Technique chirurgicale :
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La technique chirurgicale classique consiste en un abord chirurgical au niveau L5-S1(éloigné
du cbne médullaire et de 'ensemble des racines de la queue de cheval pour limiter les risques
neurologiques, et au-dessus du cul-de-sac dural pour permettre une ouverture et fermeture
durale de qualité) avec une incision cutanée sur la ligne médiane de quelques cm et ouverture
du fascia thoracolombaire et dissection sous périostée des muscles paravertébraux, abord
interlamaire (parfois élargi partiellement sur les lames adjacentes), sous microscope, incision
et dissection du ligament jaune. Si possible ce ligament est suspendu latéralement et
préservé. Suspension de la dure meéere avant son ouverture sur quelques millimétres,
identification du filum terminal lipomateux et séparation de ce dernier des racines nerveuses.
Le filum terminal peut étre différencié des racines nerveuses par la présence d’'un vaisseau
ondulé sur sa surface, par sa coloration (normalement grise) souvent jaune du fait de son
infiltration lipomateuse, il présente aussi généralement un caractére mécanique plus rigide
que les racines (souples) a une position habituellement médiane (son extrémité est attachée
au cul de sac dural) et habituellement postérieure (son caractére tendu lui fait prendre la corde
de la lordose lombaire). Coagulation et section du filum terminal, la plus caudale possible,
parfois en deux sites sans jamais exercer de traction descendante qui pourrait se répercuter
sur la moelle sus-jacente. Fermeture étanche de la dure-mére. La graisse épidurale puis le
ligament jaune s’ils ont été conservés sont appliqués I'un aprés l'autre sur la dure-mére
refermée. On réalise ensuite une fermeture plan par plan du fascia, de la sous peau et de la
peau.

Variations de techniques chirurgicales possibles :

Un abord interlamaire unilatéral, cette technique mini-invasive permet la préservation de
l'intégrité du muscle paravertébrale et ligamenteuse controlatérale, ce qui permet de diminuer
les douleurs lombaires postopératoires. Cette technique offre une exposition chirurgicale du
sac dural moins large que la technique classique et n’est pas indiquée quand le filum
lipomateux est trés épais.” Elle peut avoir I'inconvénient de se retrouver latéralement & un
filum plaqué sur la face postérieure du fourreau dural, ainsi que de nécessiter un abord plus
large latéralement sur une seule articulaire qui peut apporter des conséquences sur la

croissance chez les plus petits (fusion articulaire secondaire a l'abord et croissance
asymétrique pouvant induire une déformation rachidienne).

Un abord endoscopique est aussi possible avec l'utilisation d’'un endoscope rigide et un
écarteur orthostatique ou tubulaire en suivant le méme abord de la technique classique, mais
avec une dissection musculaire minime’®.

Ces techniques mini-invasives largement déployées dans la chirurgie rachidienne semblent
trouver leur place chez les adolescents, et adultes chez qui I'épaisseur musculaire et la
lordose lombaire rend I'abord standard décrit moins aisés et plus douloureux "°.

Les risques opératoires en neurochirurgie sont triples : Infectieux, hémorragique et fonctionnel
(neurologique) :

Ces techniques opératoires ont un risque minime de complication, qui se traduit plutét par le
risque d’infection du site opératoire pouvant conduire a une désunion de cicatrice, une fuite
de LCR et une méningite. Ce risque de complication augmente chez les enfants plus grands
a cause de la profondeur de I'abord, et 'espace mort plus grand post-opératoire.

Le risque hémorragique est minime, méme chez les plus jeunes du fait d’'un petit abord et de
I'absence habituelle de risque hémorragique anatomique local.
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Le risque de détérioration neurologique est théorique, mais en réalité il est approximativement
nul et dehors d’erreur de structure sectionnée, de traction de la moelle, ou d’erreur diagnostic
notamment sur le niveau de terminaison de la moelle.

Une autre technique chirurgicale qui a été décrite c’est la section extradurale du filum
terminale. Elle consiste a un abord mini invasif, Transhiatale et a la section du filum terminale
extradurale aprés ouverture du ligament sacro-coccygien’® . Elle a été utilisée pour la
libération des moelles attachées, le traitement de la syringomyélie, de la malformation de
Arnold Chiari typelet des scolioses’”"® . Cependant, une étude cadavérique a montré qu’une
tension exercée sur le Filum terminal extradural a peu d’effet sur le filum terminal intradural et
pas d’effet sur le cdne médullaire ; donc la section isolée du filum terminal extradural est peu
susceptible d’avoir un effet significatif chez un patient atteint de syndrome de moelle attachée
" De plus il N’y a pas de preuve convaincante sur I'association entre I'attachement de moelle
et la malformation de Arnold Chiari type1 ; des études randomisées doivent étre conduites
pour démontrer I'efficacité et I'indication de cette pratique’’. En conséquence, cette technique
n‘est pas validée par les sociétés savantes ®et repose de notre point de vue plus sur des
croyance et une commercialisation de gestes chirurgicaux inutiles dasn le cas de symptémes
non spécifiques.

Neuro-monitoring peropératoire :

Le neuro-monitoring peropératoire et la stimulation des racines nerveuses peropératoire ont
été proposés pour le traitement de la moelle attaché lié a des pathologies plus complexes que
les LFT, telles que les lipomes du cone. Ces méthodes permettent de distinguer les racines
nerveuses des bandes fibreuses et du tissu adipeux et peuvent étre utilisées pour la
différenciation du filum terminal et confirmer I'absence de racines nerveuses attachées a ce
dernier 882 Mais la chirurgie des LFT est simple, la différenciation des structures radiculaires
et filumateuses est plutdt évidente pour un neurochirurgien entrainé, le risque de détérioration
neurologique qui en découle est minime. De plus, ces méthodes sont consommatrices de
temps et de ressources matérielles. L'utilisation du neuro-monitoring peropératoire et la
stimulation du filum terminal ne semblent pas montrer beaucoup d’intérét pour la sécurité et
la faisabilité du traitement neurochirurgical®.

Prise en charge orthopédique

Les deux pathologies orthopédiques que I'on peut rencontrer dans le cadre de la prise en
charge des LFT sont les déformations du rachis et les déformations des membres inférieurs.
Une identification précoce de ces déformations, la découverte et décision de libération d’'une
moelle attachée est importante pour optimiser le pronostic.

Le but de la prise en charge orthopédique pour les patients présentant une scoliose est de
maintenir un équilibre rachidien et d’optimiser la croissance, pour les patients présentant avec
une malformation des membres inférieurs c’est de réduire au maximum les déformations
neuro-orthopédiques et permettre une marche la plus physiologique possible. Ces corrections
se font par I'utilisation d’orthéses de jour (pour pallier au déficit musculaire) ou de nuit (pour
posturer correctement le segment de membre atteint et ainsi permettre une croissance
harmonieuse). Le traitement chirurgical est indiqué quand ces malformations deviennent
rigides ou continuent a s’aggraver méme avec les orthéses.
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Il est important de faire attention surtout lors de la mise en place des orthéses de membre
inférieurs de prévenir des abrasions de la peau et des escarres particulierement chez les
enfants présentant des troubles sensitifs 568384,

Une attache médullaire par un LFT n’est pas considérée comme responsable d’une
déformation scoliotique, néanmoins il est habituel de sectionner le filum méme
asymptomatique avant une chirurgie de déformation rachidienne pour limiter le risque de
décompensation neurologique par traction lors de la réduction au bloc opératoire. Ce principe
fait débat et mérite une discussion au cas par cas selon 'amplitude géométrique de la
réduction de déformation, du type de dysraphisme et de la symptomatologie bien sr.

Les déformations des membres inférieurs, particulierement distales peuvent au contraire étre
secondaire a une souffrance neurologique par attache médullaire sur un LFT. Une libération
médullaire au diagnostic est recommandée pour optimiser le résultat du traitement
orthopédique ou chirurgical.

Prise en charge urologique et anale

L’atteinte urologique des enfants atteints de dysraphisme varie selon le type de
dysraphisme et le niveau métameérique de la Iésion. Pour autant, I'atteinte peut concerner a la
fois :

- le muscle vésical (détrusor) qui peut étre hyperactif ou hypoactif

- le sphincter urinaire qui peut étre hyperactif ou hypoactif.

La prise en charge des troubles urologiques va avoir deux objectifs principaux :

- la préservation de la fonction rénale qui va reposer sur la prévention des infections urinaires
et la diminution des pressions intra vésicales

- l'obtention d’'une continence urinaire adaptée a I'age de I'enfant dans un objectif fonctionnel
160-190)

Dans les LFT, la présentation la plus fréquente est une hyperactivité détrusorienne plus ou
moins associée a une dyssynergie vésico-sphinctérienne. L’hyperactivité détrusorienne est a
l'origine du régime de haute pression vésicale. Les traitements anticholinergiques peuvent
prévenir ou réduire I'hyperactivité détrusorienne’®® '®. Une instauration précoce des
traitements anticholinergiques a montré une réduction des complications rénales et de la
nécessité d’une chirurgie d’augmentation vésicale'>'7*'8_ e traitement anticholinergique
doit étre débuté aprés réalisation des explorations urodynamiques, en cas d’hyperactivité
détrusorienne objectivée’®® "%, ’oxybutynine est le traitement anticholinergique le plus utilisé
en premiére intention avec un taux de succés supérieur a 93%'8%'%_ || est le seul & avoir une
AMM pour les enfants de moins de 12 ans, au de-la le chlorure de trospium peut également
étre prescrit. En cas d’intolérance du traitement anticholinergique oral ou une hyperactivité
détrusorienne neurogéne résistante au traitement anticholinergique, des injections intra-
détrusoriennes de toxine botulique sont alors envisagées' '8,

CRMR C-MAVEM / Novembre 2021
18



S’il existe une dyssynergie vésico-sphinctérienne importante avec des vidanges vésicales
partielles ou a haute pression, des sondages vésicaux intermittents propres doivent étre
proposés. L’objectif des sondages vésicaux intermittents est d’assurer une vidange compléte
et réguliére de la vessie avec une faible pression intra-détrusorienne et donc de diminuer les
risques de complications rénales associées (infection, reflux, dilatation). Ces sondages
vésicaux sont alors appris a la famille ou a I'enfant selon son adge pour un hétéro ou auto-
soins. Il est recommandé d’effectuer au moins 5 sondages vésicaux par jour afin de diminuer
le risque d’infection urinaire. L’International Children’s Continence Society propose une
couverture antibiotique temporaire lors de l'instauration des sondages vésicaux intermittents
le temps de I'éducation parentale'®,

La prise en charge des troubles ano-rectaux des enfants atteints de LFT repose d’abord sur
la prise en charge de la constipation. Le diagnostic de constipation est clinique (échelle de
Bristol et criteres de Rome 5). Aucun examen n’est recommandé pour confirmer le diagnostic.
La constipation des jeunes enfants dans la population générale est fréquente et les
traitements connus. La prise en charge repose majoritairement sur la prescription de laxatifs
en cas de constipation avérée.

Il existe plusieurs types de laxatifs :

- laxatifs osmotiques : rétention d’eau dans les selles

- laxatifs de lest : augmentent le volume des selles

- laxatifs lubrifiants : facilitent le transit et I'élimination des selles

- laxatifs par voie rectale : stimulation du rectum

Les laxatifs osmotiques sont recommandés en premiére intention, comme le Macrogol ou le
Lactulose. La durée du traitement n’est pas consensuelle et doit étre adaptée au transit de
chaque enfant. Si malgré le traitement de la constipation, il persiste une stase rectale : un
traitement par suppositoire de glycérine peut étre mis en place pour favoriser le
déclenchement de la selle. Si enfin les fuites fécales persistent du fait d’'une stase stercorale
dans le colon (par un transit ralenti), une prise en charge par lavement recto-colique
transanale rétrograde peut-étre mis en place. L’irrigation transanale consiste a introduire de
'eau dans le rectum a 'aide d’'une sonde rectale. Plusieurs dispositifs d’irrigation intestinale
sont disponibles mais sont déconseillés aux enfants de moins de trois ans.

Prise en charge des douleurs neuropathiques

Les douleurs neuropathiques chez les patients ayant une moelle attachée par un LFT, comme
déja mentionné plus tét, répondent bien au traitement chirurgical et s’améliorent aprés la
section du filum. Si le traitement a été retardé, les douleurs peuvent parfois devenir
chroniques. Ces patients peuvent bénéficier de traitement médicamentaux adaptés; en
premiére ligne les antidépresseurs tricycliques (amitriptyline, Imipramine), les inhibiteurs
mixtes de la sérotonine et de la noradrénaline (Duloxétine, Venlafaxine) et les antiépileptiques
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(Gabapentin, Pregabalin). En deuxieme ligne des opiacés (Morphine, Tramadol), et les
traitements topiques locaux (Lidocaine, toxine botulinique de type A) peuvent étre proposeés.
Pourtant I'efficacité de ces traitements n’est pas toujours satisfaisante®’ %,

Prise en charge en rééducation

Kinésithérapie : La rééducation physique est importante lors de l'identification précoce d’'un
déséquilibre musculaire qui peut aboutir a des déformations orthopédiques, et aussi post-
chirurgicales en cas de présence d’'un déficit moteur pour permettre une récupération
maximale. Les objectifs principaux sont de stimuler et renforcer les muscles déficitaires et
étirer les muscles antagonistes forts. Ainsi il faut que la balance musculaire péri-articulaire
soit la plus harmonieuse possible pour éviter des rétractions musculo-squelettiques et un
trouble de la mécanomorphose.

Psychothérapie : le soutien psychologique pour les enfants et leurs familles est propose,
surtout lors d’une présentation symptomatique sévére ou pour la mise en place de traitement
invasif tel que les sondages vésicaux ou les lavements rectaux. Ceci permet la prise en charge
des suites psychologiques personnelles et familiales qui peuvent étre provoquées par la
maladie.

4.4Education thérapeutique et modification du mode de vie

Le diagnostic d’'un LFT ne doit pas engendrer une modification du mode de vie. L’existence
d’'une attache médullaire ne présente pas de contre-indication aux activités sportives et de
loisirs. Cette  pathologie ne constitue pas non plus un argument pour une scolarité adaptée,
elle doit pouvoir se dérouler dans I'établissement de secteur habituel.

Si les sondages vésicaux ou les lavements rectaux doivent étre mis en place de maniére
quotidienne, la famille et le patient sont alors formés au cours d’'une éducation thérapeutique
(protocoles labellisés par 'ARS). Il peut s’agir de I'apprentissage de I'auto ou hétéro-soins
suivant I'age et les capacités de l'enfant. Un des objectifs de cette éducation est
I'autonomisation progressive de I'enfant a la prise en charge de ces troubles.

Pour les sondages vésicaux qui doivent se dérouler sur le temps scolaire ou péri-scolaire, des
infirmiers libéraux peuvent étre démandés. Leur intervention est alors encadréeéé avec une
ordonnance et un plan d’accueil individualisé (PAIl) validé avec I'établissement scolaire.

Au plan social, une demande de prise en charge a 100% (ALD) peut étre réalisée. Une
demande auprés de la MDPH n’est pas systématique sauf pour les patients avec handicaps
associés.
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5. Suivi

5.10bjectifs

— Evaluer I'évolution de la maladie

— Surveiller 'apparition de symptémes évocateurs d’attache médullaire
— Adapter la modalité de la prise en charge et de suivi selon chaque cas
— Informer le patient et ses parents des nouveautés thérapeutiques

— Répondre aux questions du patient et de son entourage, accompagner, soutenir.

5.2Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

La décision du traitement des enfants porteurs des LFTs est habituellement prise lors de
discussions multidisciplinaires comme déja mentionné. Les modalités et fréquences de suivi
dépendent de deux facteurs que sont les symptomes et le fait d’avoir été opéré ou non.

Les professionnels impliqués sont les neurochirurgiens pédiatriques, les neurologues
pédiatriques, les neuroradiologues, les chirurgiens urologiques et viscéraux pédiatriques, les
chirurgiens orthopédiques pédiatriques, les psychologues et les médecins MPR.

- Les enfants asymptomatiques non opérés sont suivis par une équipe pluridisciplinaire
capable de dépister des symptdmes débutants, de les explorer, et de les traiter. Ce suivi doit
absolument comprendre un neurochirurgien pédiatre.

- Les patients asymptomatiques opérés d’une section du lipome du filum peuvent avoir un
suivi allégé auprés d’'un pédiatre mais nous recommandons un suivi a long terme pour
répondre aux interrogations et situation spécifiques a chaque période de la vie avant I'age
adulte.

- Les enfants présentant des symptémes sont censés étre opérés de leur section de filum ou
en passe de I'étre, leur suivi a long terme est fait essentiellement par les médecins en charge
des symptémes (MPR, uro, ortho). Le contexte pluridisciplinaire offre une réévaluation globale
aux équipes de soins permettant de remettre en cause leurs pratiques au cours du temps.

5.3Rythme et contenu des consultations

Il n’existe actuellement pas de recommandations de surveillance spécifique pour les LFTs,
nous proposons donc un suivi adapté individuel selon chaque enfant et selon les symptdmes
présentés.

Les LFT constituent un des dysraphismes fermés les plus simples comme déja mentionné ;
un enfant qui a bénéficié d’une section du filum sans aucune complication post opératoire, et
qui est neurologiquement intact n'a pas besoin d’un suivi a long terme par I'équipe
pluridisciplinaire dans un centre de référence. lls peuvent étre suivis essentiellement par leur
pédiatre, une fois les périodes d’acquisition de marche et de propreté acquises. Mais au
regard du risque de récurrence de l'attachement, le pédiatre et les parents doivent étre
vigilants a [lapparition de signes alarmants (début d’incontinence, infection urinaire,
modifications de la marche, déformation du pied ou de la colonne vertébrale, ou douleur de la
colonne vertébrale et des membres inférieurs)' ™.
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Le méme principe s’applique pour les patients asymptomatiques pour qui la décision de ne
pas traiter chirurgicalement a été prise ; étant donné que I'apparition de symptémes peut
survenir a n'importe quel &ge, il faut néanmoins étre vigilant durant les périodes de croissance
rapide. Le risque diminue souvent aprés avoir atteinte Ia taille adulte %",

Dans le cas de présence de symptdomes vésico-sphinctériens, le suivi urologique se fait par
un urologue et/ou médecin MPR compétent en urologie. Les recommandations nationales et
internationales de suivi actuellement disponibles pour les vessies neurogénes varient et
reposent principalement sur des avis d’experts sans preuve basée sur de vastes études
prospectives &°.

Lorsque l'indication neurochirurgicale n’est pas retenue, le bilan urinaire initial a la
présentation comporte l'interrogatoire, I'observation des mictions, la recherche d’un résidu
post-mictionnel, 'échographie rénale avec si possible mesure du résidu post-mictionnel. Ce
bilan peut-étre répété tous les 3, 6 et 12 mois, puis la surveillance sera biannuelle, avec un
examen clinique et une échographie tous les 6 mois jusqu’a I'apprentissage de la propreté.
En cas d’absence d’anomalie, un contrdle clinique et échographique aprés I'apprentissage de
la propreté, avec un rappel des signes d’alerte qui devront faire consulter : impériosités, fuites
ou infections urinaires. L'enfant n’a plus besoin d’étre suivi en consultation avec un urologue
ou un médecin MPR. En cas d’anomalie, un bilan urodynamique est réalisé pour discuter de
l'intérét d’'une chirurgie de libération de la moelle.

Apreés la chirurgie de libération de la moelle, un bilan urodynamique doit étre réalisé a 6 mois
post opératoire. Ensuite, un suivi annuel avec une échographie rénale et monitorage de la
fonction rénale tous les ans. Le bilan urodynamique peut étre répété en cas d’aggravation ou
d’apparitions de nouveaux symptdmes ou autrement systématiquement tous les 2 ans ou
dans un intervalle plus proche. Ce calendrier de suivi doit étre modifiés selon I'équilibre
mictionnel de chaque patient et le risque de détérioration des fonctions rénales de chaque
patient ; la décision du rythme de suivi doit étre prise en réunion multidisciplinaire pour
homogénéiser la prise en charge des patients 88991,

Aussi pour les malformations orthopédiques, il n'y a pas de protocole de suivi adapté de
maniére consensuelle®®. La surveillance doit étre maintenue jusqu’a la fin de croissance, la
fréquence et le calendrier de suivi doivent étre adaptés pour chaque enfant selon le type et la
gravité de sa malformation, en réunion multidisciplinaire.

Enfin la réalisation d’'une IRM médullaire est indiquée dans le cas d’aggravation clinique, et la
discussion de la nouvelle prise en charge dans ce cas doit étre prise dans une réunion
multidisciplinaire.

5.4 Perspectives pour I’avenir

Nous recommandons une étude randomisée contrélée pour la comparaison directe entre les
enfants opérés de section de leur LFT d’'une fagon prophylactique et les enfants suivis non
opérés sur une longue période. Cette étude permettra de déterminer la validité de la chirurgie
prophylactique pour les LFT.

CRMR C-MAVEM / Novembre 2021
22



Annexes

Annexe 1. Liste des participants

Ce travail a été coordonné par le Dr de Saint-Denis et le Pr Zérah, neurochirurgiens pédiatriques du
centre de référence maladies rares C-MAVEM, site constitutif, rattaché au service de Neurochirurgie
pédiatrique, Hopital Necker- Enfants Malades, Paris.

Ont participé a I’élaboration du PNDS :

Rédacteurs :

Dr Boulos Ghannam, Neurochirurgie pédiatrique

Dr de Saint-Denis, Neurochirurgie pédiatrique

Pr Michel Zérah, Neurochirugie pédiatrique

Groupe de travail multidisciplinaire pour les relectures

- Dr Pauline Lallemant-Dudek, Médecine Physique et de réadaptation. Hopital Armand Trousseau, AP-HP, Paris
- Dr Célia Crétolle, Chirurgien pédiatre, Hopital Necker — Enfants Malades, AP-HP, Paris.

- Dr Catherine Garel, Radio-diagnostic, Hopital Armand Trousseau, AP-HP, Paris.

- Dr Pierre Mary, Chirurgie orthopédique et traumatologique, Hopital Armand Trousseau, AP-HP, Paris.

- Dr Hina Simonet, Médecine Physique et readaptation fonctionnelle pédiatrique, Hopital Armand Trousseau
APHP-Necker.

- Dr Marianne Besnard, Pédiatre, Papeete.

- Dr Blandine Bauvois, Médecine Physique et Réadaptation fonctionnelle pédiatrique, Hépital Armand
Trousseau, AP-HP, Paris.

- Dr Steven Knafo, Neurochirurgie, Hopital Bicétre, AP-HP, Paris.
- ASBH — Association Spina Bifida et Handicaps associés

- Clémence Désiré — cheffe de projet CMAVEM Necker
Déclaration d’intérét

Tous les participants a I’élaboration du PNDS ont rempli une déclaration d’intérét. Les déclarations d’intérét
sont en ligne et consultables sur le site internet du centre de référence C-MAVEM Necker
(http://www.maladiesrares-necker.aphp.fr/malformations-vertebrales-medullaires/)
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Annexe 2. Coordonnées des centres de référence, de compétence et des
associations de patients

e C-MAVEM Necker

Hopital Necker-enfants malades
149 rue de Seévres
75015 Paris

Médecin coordonnateur
Pr Michel ZERAH - Neurochirurgie pédiatrique

Médecin associé
Dr Timothée DE SAINT-DENIS — Neurochirurgie pédiatrique

Contact
Tél. : 01 44 49 42 67
E-mail : timothee.saintdenis@aphp.fr

Public concerné
Enfants

Site web

e MAVEM Trousseau

CHU Paris Est - Hopital Armand-Trousseau
26 avenue du Docteur Arnold Netter
75012 Paris

Médecin coordinateur
Pr Jean-Marie JOUANNIC - Médecine foetale

Contact
Tél. : 0144 73 52 28
E-mail : jean-marie.jouannic@aphp.fr

Site web

e Association Spina Bifida et Handicaps Associés

3 bis Avenue Ardouin
94420 — CS 9001
Le Plessis Trévise

Contact
01.45.93.00.44
Site web
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Annexe 3. L’indication pour dépistage par imagerie médicale

Enfant 4gé plus que 6 mois

Nourrissons présentant des symptomes du
asymptomatiques agés syndrome moelle attachée ou un
moins de 6 mois stigmate cutané lombaire ou une
malformation anorectale
La présence d’un seul stigmate cutané : La présence de
i plusieurs I 5
’ : . a présence de
la présence d’une : - fossettes coccygienness 1ésions . P i
tanées ou stigmate cutané
- anomalie anorectale S . . s cu associé a une :
- déviations du sillon interfessier une lésion trés .
- anomalie uro-génitale - pilosités lombaires suggestlw_/e de - anomalie anorectale
dysraphisme
- malforrl_natlon - angiomes cutanés fermé comme - anomalie uro-génitale
orthopédique un lipomes ou
- présence d’une région d’hyper ou tuméfaction - malformation
hypopigmentation sous-cutané ou orthopédique
un appendice
- aplasies cutis cutané
, ) ) Anormale
Echographie lombaire —
l IRM Lombaire P
|
Apparition de symptémes
Normale — neurologiques du syndrome

de 1a moelle attachée

l

Elimination de la
présence d’un
dysraphisme fermé
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Annexe 4. Score Necker Enfants Malades (NEM) personnel

Motor Sensation Bladder Anus
Wheelchair Skin ulceration Incontinence day and night Incontinence
or amputation

2 Major orthesis or Pain Nocturnal incontinence Painful
two crutches constipation
Minor or distal Painless sensory Intermittent catheterization Normal
orthesis deficit
Fatigue on walking Normal Dysuria or infections or

stress incontinence

Normal Normal

Le score NEM personnel pour enfant et les adultes

Motor Sensory  Bladder Anus
1 Major deficit Incontinence Incontinence
2 Pain Retention
3  Club foot or Normal
atrophy or distal
deficit
4 Normal Dysuria or infec-
tions or stress
incontinence
5 Normal Normal

Le score NEM personnel pour les nouveau-nées et les nourrissons
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