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Prothétisation précoce de I’enfant présentant une agénésie transverse de
membre supérieur

RESUME

INTRODUCTION : L’agénésie transverse de membre supérieur (ATMS) est une
affection rare qui survient au cours du développement du feetus (prévalence de 2 a 7
naissances sur 10 000 chaque année, dont un quart sont des ATMS). Le diagnostic
est ante- ou post-natal et son annonce constitue un traumatisme pour la famille.
L’équipe de médecine physique et de réadaptation propose un accompagnement
individualisé et répond a la demande d’appareillage du membre supérieur de I'enfant.
L’objectif de ce travail est d'améliorer I'information partagée avec les familles au sujet
de I'appareillage précoce de I'enfant présentant une agénésie de membre supérieur.
METHODE : Afin de développer un protocole de recherche original portant sur I'étude
des enfants présentant une ATMS aprés appareillage précoce, nous avons effectué
un travail de recherche et de synthése de la littérature scientifique : (1) au sujet du
développement de la motricité de I'enfant, (2) en effectuant une revue systématique
de la littérature a propos de I'age a l'introduction de la premiére prothese et (3) en nous
intéressant aux outils d’évaluation disponibles pour le suivi des enfants présentant une
ATMS. RESULTATS : (1) Les 3 premiers mois de la vie correspondent a une phase
exploratoire des possibilités de mouvements, en étroite relation avec I'environnement
physique, sensoriel et affectif de I'enfant. Le processus du développement moteur
entame une transition entre 2 et 4 mois : les mouvements s’adaptent a I'environnement
qui influence, quant a lui, 'apprentissage implicite de la posture et du geste. (2)
L’introduction de la premiére prothese avant I'age de 12 mois est associée a une
utilisation ultérieure plus durable alors que la proposition de la premiére prothése aprés

I'age de 24 mois est associée a un taux plus élevé de rejet ultérieur. La société anglaise



de médecine physique et de réadaptation recommande de s’adapter au
développement psychomoteur de I'enfant et de proposer la premiére prothése vers
I'age de 6 mois, en méme temps que I'acquisition de la position assise. (3) La Vineland
Adaptative Behavior Scale (VABS) et I'Assistive Hand Assessment (AHA) sont les
deux outils d’évaluation retenus dans cette étude pour suivre le comportement
adaptatif moteur et les capacités de coordinations bimanuelles des enfants présentant
une ATMS aprés appareillage précoce. Le Children Hand-use Experience
Questionnaire (CHEQ) a été retenu pour mesurer les performances de I'enfant
présentant une ATMS. CONCLUSION : L’ensemble de la démarche scientifique a
permis I'élaboration d’'un protocole de recherche valide sur les plans méthodologiques
et éthiques dont I'objectif principal est d’évaluer le comportement adaptatif moteur des

enfants présentant une ATMS aprés introduction précoce de la premiére prothese.
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membre supérieur, motricité, comportement moteur



Early prosthetic in children with transverse upper limb deficiency

SUMMARY

INTRODUCTION: Unilateral upper limb deficiency (ULD) is a rare condition that occurs
during fetal development (2-7 / 10,000 births, one quarter are ULD). The diagnosis is
prior or post-natal and its announcement constitutes a trauma for the family. The
physical medicine and rehabilitation team offers individualized support and responds
to the request for upper limb devices. The objective of this work is to improve the
information shared with families about the early fitting of children with ULD. METHOD:
In order to develop an original research protocol related to the study of children with
ULD after early fitting, we carried out systematic reviews: (1) about the child
development of motor skills, (2) about the age at the introduction of the first prosthesis
and (3) about the assessment tools available for the follow-up of children with ULD.
RESULTS: (1) The first 3 months of life correspond to an exploratory phase of the
possibilities of movement, in close relationship with the physical, sensory and
emotional environment of the child. The motor development process enters a transition
phase between 2 and 4 months: movements get adapted to the environment which, in
turn, influences the implicit learning of posture and gesture. (2) Introducing the first
prosthesis before the age of12 months is associated with a longer use while offering
the first prosthesis after the age of 24 months is associated with a higher rate of
rejection. The English society of rehabilitation medicine recommends to follow the
motor development of the child and to offer the first prosthesis around the age of 6
months, at the time of the sitting position. (3) The Vineland Adaptive Behavior Scale
(VABS) and the Assistant Hand Assessment (AHA) are the two assessment tools

selected in this study to follow the adaptive motor behavior and the bimanual



coordination capacities of children with ULD after early fitting. The Children Hand-use
Experience Questionnaire (CHEQ) was chosen to measure the performance of a child
with ULD. CONCLUSION: The scientific process has enabled the development of a
methodologically and ethically valid research protocol which main objective is to
assess the adaptive motor behavior of children with ULD after early introduction of the
first prosthesis.

Key words

Deficiency, amputation, congenital, development, autonomy, participation, prosthesis,

upper limb, motor skills, motor behavior



LISTE DES ABREVIATIONS

ACMC : Assessment of Capacity for Myoelectric Control

ACPOC : Association of Children’s Prothetics and Orthotics Clinics

AER : Apical Ectodermal Ridge, créte apicale ectodermique

AHA : Assistive Hand Assessment

AJMER : Association des Jeunes Médecins en Rééducation

ATMS : Agénésie Transverse de Membre Supérieur

AVQ : Activité de la Vie Quotidienne

CA : Corrected Age, age corrige

CAPP-FSI : Child Amputee Prosthetics Project-Functional Status Inventory
CAPP-PSI : Child Amputee Prosthetics Project, Prosthesis Satisfactory Inventory
CIF : Classification Internationale du Fonctionnement

CHEQ : Children’s Hand-use Experience Questionnaire

CHU : Centre Hospitalier Universitaire

CoP : Cortical Plate, plaque corticale

CPG : Central Pattern Generator, Centre générateur de pattern

DST : Dynamic System Theory, Théorie des systémes dynamiques

GABA : acide gamma-aminobutyrique

GM : General Movements, Mouvements généraux

GMFCS : Gross Motor Function Classification System

HAL : Archives Libres

MPR : Médecine Physique et de Réadaptation

MZ : Marginal Zone, Zone marginale

NDMA : acide N-méthyl-D-aspartique

NGST : Neuronal Group Selection Theory, Théorie de sélection des groupes
neuronaux

OMS : Organisation Mondiale de la Santé

OPUS : Orthotics and Prosthetics Users’ Survey

PMA : Post Menstrual Age, (semaines) d’'aménorrhée

PME : Prothese Myoélectrique

PRISMA : Preferred Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses
PUFI : Prosthetic Upper Extremity Functional Index

PWM : Periventricular White Matter, substance blanche péri ventriculaire
PVC : Polyvinyle Chlorure

PVS : prothése de vie sociale

SA : semaine d’aménorrhée

SFERHE : Société Francophone d’Etude et de Recherche sur les Handicaps de
I'Enfance

SHAP : Southampton Hand Assessment Procedure

SP : SubPlate, Plaque sous corticale

SSR : Soins de Suite et de Réadaptation

TAPES : Trinity Amputation and Prosthesis Experience Scales

UBET : Unilateral Below Elbow Test



ULD : Unilateral upper Limb Deficiency

UNB : University of New Brunswick test of prosthetic function
VABS : Vineland Adaptative Behavior Scale

VZ : Ventricular Zone, Zone ventriculaire

SVZ : Semi Ventricular Zone, Zone péri-ventriculaire

ZPA : Zone of Polarizing Activity, zone d’'activité polarisant
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CHAPITRE | : NOTIONS GENERALES, DEFINITIONS

ET CONTEXTE



Fonctions de la main chez I’étre humain

La main de 'lHomme est un organe dont les fonctions sont plurielles. La main peut

étre, de maniére isolée ou simultanée, un outil effecteur, un récepteur sensoriel et

une forme de langage. Ces trois grandes fonctions sont complexes, ce qui les rend

d’autant plus difficiles a reproduire par le biais d’'une prothese.

I.1 Organe de la préhension

La préhension est la fonction essentielle de la main, elle est possible grace a la

disposition particuliere du pouce qui peut s’opposer a tous les autres doigts. Kapandii

(1966) a classé schématiquement 6 modes de préhension (1) :

préhension par opposition terminale : le pouce et un ou plusieurs autres doigts
sont opposés par I'extrémité de leur pulpe ou par leur ongle ; c’est la plus fine
et la plus précise de nos prises, employée pour la tenue de petits objets comme
une épingle ;

préhension par opposition sub-terminale : la face palmaire du pouce s’oppose
a la face palmaire des autres doigts ; c’est le mode de préhension le plus
courant, qui permet la tenue d’objets de dimension moyenne, comme le crayon ;
préhension interdigitale latéro-latérale : réalisée entre les bords latéraux des
rayons digitaux, elle permet la tenue d’objets d’épaisseur limitée par I'espace
interdigital ; c’est une prise accessoire, de force et de pression minime ; elle est
utilisée pour la tenue de la cigarette.

préhension palmaire ou empaumement : le pouce et les doigts s’enroulent de
part et d’autre autour de l'objet ; c’est une prise puissante qui sert a tenir les

outils.
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- préhension digito-palmaire : les doigts et la paume s’enroulent et se fléchissent
vers la paume, autour de I'objet ; le pouce n’intervient pas ; le crochet formé est
important pour les actes de manutention : tenue du volant, soulévement de

charges.

|.2 Récepteur sensoriel et outil de communication

En plus de son rdle dans I'exécution de prises, la main informe l'individu et joue un
grand rdle dans la finesse et 'adaptation de son action. Les récepteurs tactiles et les
mécanorécepteurs articulaires décodent et transmettent les propriétés des objets,
permettant d’adapter le geste : |la force et la forme de la préhension.

La main crée le contact avec le monde extérieur, elle le touche, I'évalue, le percoit, le
serre. Tilloy écrivait en 1982 que par le toucher, « la main est I'éducateur de la vue
dont elle permet de contrbler et d’interpréter les informations »(2). La main, en plus
d’étre un outil de préhension multi-positions et un lien entre la nature et '’Homme, elle
lui permet d’agir sur la matiére mais aussi de la connaitre.

La main est également outil d’expression et de communication entre les Hommes. Elle
est associée aux mots écrits, aux gestes qui accompagnent la parole, au langage des
signes. Il est possible de se serrer la main pour se dire bonjour, de caresser, de
frapper, et par ce biais la main sert directement a transmettre une émotion. Elle peut
également renseigner indirectement sur I'état d’'un individu (qui peut se frotter les
mains de contentement, se tordre les mains de désespoir, se ftriturer les mains
d’angoisse ou bien encore croiser les mains humblement).

Ce sont ces multiples fonctions de la main qui en font un instrument primordial et qui

la rende aussi inimitable dans la totalité de sa complexité et de sa richesse.
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Il Agénésie transverse du membre supérieur : définition et nomenclature

Différentes nomenclatures existent pour décrire les types de malformations de
membres. Ces malformations peuvent étre réductionnelles (membre ou segment de
membre manquant) ou additionnelles (par exemple, les polydactylies). Dans ce travail
nous nous intéresserons aux anomalies réductionnelles. L'absence d’'un membre ou
d’'un segment de membre peut étre totale ou partielle. Elle peut étre transversale,
intermédiaire (également dite intercalaire) ou longitudinale. Il est par ailleurs possible
d’utiliser les termes amélie, phocomélie et hémimélie pour situer le ou les segment(s)
manquant(s) d'un membre (Figure 1). En pratique, cette nomenclature est peu
employée et les termes d’agénésie et d’amputation congénitale sont plus couramment
utilisés. Dans la littérature internationale, les mots upper limb deficiency et congenital
amputation sont les plus retrouvés. En 2019, Benachi et al utilisent par simplification
les termes d’Agénésie Transverse de Membre Supérieur (ATMS)(3) et précisent
que le terme « agénésie » signifie « absence compléte » bien que les enfants porteurs
d’ATMS présentent le plus souvent un segment proximal de bras jusqu’au coude de
taille normale. L’ATMS est définie par un aspect d’amputation transversale d’un
seul membre supérieur, isolée, le plus souvent au niveau du tiers supérieur de
I’avant-bras. Pour la suite de ce travail, nous utiliserons également I'abréviation

ATMS.
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Figure 1 : Description des agénésies de membres. D'apres Benachi et al (2019) (3)

1. Epidémiologie des malformations de membre

Les malformations congénitales de membres, dont les ATMS, sont rares. Elles
représentent 3% des naissances dans le monde et leur prévalence est globalement
stable. En France, environ 345 enfants naissent chaque année avec une malformation
d’'un ou plusieurs membres (1 cas/2350 naissances vivantes soit une prévalence de
4,3/10 000). Ces chiffres sont extrapolés a partir des données collectées par le
Remera (registre officiel formé par 6 registres régionaux : Antilles, Paris, Réunion,
Bretagne, Rhéne-Alpes et Auvergne) (4). Ces données semblent stables et
concordent avec les données publiees dans d'autres pays qui font état d'une
prévalence comprise entre 2 et 7 pour 10 000 naissances (5). Les derniéres
estimations portent sur la période 2013-2017 et sont basées sur les données
transmises par 35 registres européens, dont 5 registres frangais. Ces estimations
indiquent une prévalence des réductions congénitales de membres a 5,47 cas pour 10
000 naissances (3). Les cas d’ATMS isolée (un seul membre atteint, pas d’autre
organe impliqué) représentent environ un quart des anomalies réductionnelles des

membres. La saisine n°2018-SA-0242 de Santé Publique France, qui a conduit au
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rapport d'expertise de Benachi et al (3), a fait suite a la médiatisation en 2018 de
clusters frangais de cas d’ATMS dans le Morbihan et les Pays-de-la-Loire. Aucun
facteur de risque n’a pu étre identifié et devant la rareté de ces malformations, le
rapport d’'expertise n'‘a pas recommandé d’enquéte épidémiologique de grande
ampleur. Le Comité d’Experts Scientifiques a toutefois estimé que les connaissances
sur les causes environnementales des anomalies du développement sont
actuellement insuffisantes et a recommandé de renforcer les moyens de recherche sur

ce sujet (3).

IV. Embryogenése des membres

Le développement des membres met en jeu des mécanismes identifiés et conserveés
au cours de l'évolution. Les connaissances actuelles sur I'embryogenese des
membres sont issues d'expérimentations animales et de I'étude des pathologies
humaines. Le mésoderme est le tissu embryonnaire a l'origine de I'ensemble du
systéme musculo-squelettique. Chez [I'humain, les bourgeons de membres
apparaissent au 26°™® jour du développement embryonnaire pour le bourgeon du
membre supérieur et au 28°™ jour pour le membre inférieur. Le bourgeon de membre
s’allonge, constitué de cellules mésenchymateuses qui se condensent et se
différencient en cartilage puis en structures osseuses et en cellules du somite (para
mésodermiques) qui formeront les muscles.

Le bourgeon de membre grandit selon trois axes, contrélés par trois voies de

signalisation (Figures 2.A et 2.B) :
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- I'axe proximo-distal qui va de la base vers I'extrémité du membre ; le centre de
signalisation est la créte apicale ectodermique (Apical Ectodermal Ridge, AER),
fine couche de cellules ectodermiques a I'extrémité distale du bourgeon ;

- I'axe antéro-postérieur, qui va du premier au cinquiéme rayon chez I’humain ;
son centre de signalisation est la zone d’activité polarisante (Zone of Polarizing
Activity, ZPA) ;

- l'axe dorso-ventral qui va du dos vers la paume de la main et dont le centre de
signalisation se situe dans la partie dorsale du bourgeon.

Les centres de signalisation contrdlent les réseaux de signalisation responsables de
I'expression et de la répression des génes qui coordonnent la croissance du bourgeon
dans le temps et dans I'espace. Ces réseaux sont interdépendants et soumis a des
mécanismes complexes de régulation. La croissance en longueur du bourgeon est
contrélée par des facteurs de croissance exprimé par lAER. L’AER est vascularisée
par un petit canal artériel. Si ce canal est obstrué, les cellules de ’AER meurent et la

croissance du bourgeon de membre s’interrompt.

2
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Figure 2: A. Axes de différenciation et centres de signalisation au cours du développement du

bourgeon de membre, d’aprés Petit, 2014 (6) ; Ant: Antérieur, Post : Postérieur (axe vert antéro-
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postérieur), Dist : Distal, Prox : Proximal (axe bleu proximo-distal), D : Dorsal, V : Ventral (axe rouge
dorso-ventral), AER : Apical Ectodermal Ridge, ZPA : Zone of Polarizing Activity.
B. AER (cadre violet) et son vaisseau artériel (cadre rouge), d’aprés Sulik, 2019 (7). Les photographies

ont été réalisées au microcope électronique a balayage.

Plusieurs génes acteurs dans le développement des membres ont déja été identifiés.
Par exemple, les génes Hox, appelés génes architectes, sont impliqués dans la
modélisation du membre. Le géne PITX1 s’exprime uniquement au niveau du membre
inférieur et participe a l'identité des membres. Le développement musculaire et
vasculaire s’effectue en paralléle du développement squelettique. Les éléments
squelettiques se développent sous le contrble des génes Hox et se modélisent
normalement méme en [l'absence de structure musculaire. Par contre, le
développement des muscles est dépendant de I'expression de ces génes au niveau
du tissu conjonctif et les précurseurs des tendons du systéme squelettique.

Les vaisseaux du membre supérieur sont issus des 5°™¢ & 9°Me paires d'artéres
cervicales inter-segmentaires, provenant de l'aorte. Ces vaisseaux constituent un
sinus qui s’étend sous I'AER a la bordure distale du bourgeon. Avec la croissance, la
7¢me artére cervicale inter-segmentaire va donner les artéres axillaire et sous-claviére.
L’artére axillaire va assurer l'essentiel de la vascularisation du membre en
développement.

Il est important de noter que les molécules impliquées dans le développement des
membres interviennent souvent dans le développement d’autres tissus, on dit qu’elles
sont pléiotropes. Les mutations des génes qui les codent sont donc souvent
responsables de syndromes polymalformatifs : les anomalies des membres sont alors

associées a d’autres malformations.
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V. Etiologie de I'agénésie transverse de membre supérieur

L’enquéte familiale et environnementale est essentielle car plusieurs anomalies
réductionnelles des membres, d’origine génétique, sont caractérisées par un défaut
de pénétrance. La recherche d’éventuels facteurs tératogenes est également
importante, car des malformations des membres ont été rattachées a I'effet tératogéne
de diverses molécules (par exemple : Thalidomide, responsable de la malformation de
plusieurs extrémités, Valprotate de sodium, responsable d'embryo-foetopathie et
d'anomalies réductionnelles longitudinales). L’amélie compléte bilatérale des
membres supérieurs est probablement d’origine génétique. L’amélie des 4 membres,
associée a d’autres malformations, est transmise sur un mode autosomique récessif.
Une proportion importante des anomalies réductionnelles longitudinales, isolées ou
syndromiques, a une cause génétique. La phocomélie est elle aussi, le plus souvent
syndromique et a déterminisme génétique. L’agénésie transverse de membre
supérieur doit étre distinguée de ces anomalies réductionnelles, il est important de
s’assurer de I'absence de malformation(s) associée(s) pouvant orienter vers un autre
diagnostic.

L’ATMS isolée est attribuée a I'arrét brutal de la croissance d’un des bourgeons de
membre au cours du deuxiéme mois de la grossesse. Cette interruption est expliquée
par un accident vasculaire précoce (8) dont la cause précise est rarement identifiée et
qui est responsable d’apoptose au niveau de la créte ectodermique apicale (AER)
décrite dans la partie précédente.

Il existe également des malformations dont le diagnostic étiologique est plus délicat,
surtout dans les cas de réductions plus distales du membre. Par exemples, la maladie

des brides amniotiques est liée a la présence de brides au sein du liquide amniotique
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responsables de l'amputation de structures distales qui s’étaient initialement
développées normalement. C’est une anomalie accidentelle qui peut toucher une ou
plus frequemment plusieurs extrémités. Il est également important de distinguer le
syndrome de Poland, qui est une anomalie accidentelle réductionnelle distale d’'un seul
membre supérieur associée a une agénésie d’'un ou plusieurs chefs du muscle
pectoral.

Dans les cas d’ATMS isolée, I'enquéte familiale ne retrouve aucun antécédent notable,
la récurrence dans la fratrie et la descendance du patient est identique a celui de la

population générale.

VI. Appareillage dans I’'agénésie transverse de membre supérieur

VI.1 Historique de I'appareillage de membre supérieur (2)

Les premieres ébauches de prothése de membre supérieur ont été retrouvées au
XVléme siécle, a I'époque médiévale. |l s’agissait a cette époque d’'une main
d’assistance destinée a une fonction : le combat et/ou la parade. Ambroise Paré I'a
ensuite développée en vy introduisant un mécanisme. Il a ajouté une couverture
élastique de maintien et a initié le concept de modularité (une main + un coude + un
systéme d’emboiture). Il s’est a cette époque (1509-1590) entouré d’un serrurier, le
Petit Lorrain, afin de créer une sorte de gantelet avec quatre doigts mobiles qui
s’ouvraient et se fermaient a I'aide de deux ressorts.

Au début de leur apparition, les prothéses reproduisaient I'anatomie puis elles ont été
simplifiées afin de devenir plus fonctionnelles, et comprenaient une pince « pouce-

index ». Au début du 19°™e siécle, apparait la prothése « animée » : la main au repos

est fermée par un ressort et elle s’ouvre a I'aide de mouvements auxiliaires réalisés
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par I'épaule opposée et transmis par un systéme de harnais et de cables. Cette
technique est a la base des prothéses mécaniques utilisées jusqu’a la fin du 20%me
siécle. Dans la période qui suit la premiére guerre mondiale, les nations prennent
conscience de la nécessité de créer des services spécialisés pour I'appareillage des
mutilés de guerre. La recherche s’intensifie et les matériaux évoluent, deviennent plus
légers. A partir de 1940, les prothéses se sont animées « électriquement » et
'approche énergétique assistée est apparue. Les prothéses myo-électriques
apparaissent en 1963. Les technologies se développent encore et il existe aujourd’hui
des prothéses polydigitales, bioniques, qui permettent de commander et de dissocier

les 5 doigts de la main.

V1.2 L’appareillage esthétique ou prothése de vie sociale

La prothese de vie sociale (PVS) est une prothése passive. Bien qu’inerte, elle peut
apporter une aide fonctionnelle, en servant d’appui a la posture ou de soutien dans les
prises bimanuelles. Ce type de prothése est composé d’'une emboiture réalisée sur-
mesure (moulage platré du membre résiduel de I'enfant), d’'une main inerte et d’'un
gant esthétique de recouvrement en silicone ou en PVC (Figures 3.A et 3.B). A partir
de 3 mois, I'appareillage est renouvelé tous les deux a trois mois en fonction de la
croissance de I'enfant. La main inerte peut étre remplacée par une « main outil » ou

effecteur terminal spécifique d’'une activité (Figure 3.C).

V1.3 La prothése mécanique

La prothése mécanique permet une préhension active. La commande se fait a I'aide
d’un cable fixé a un harnais activé par la ceinture scapulaire. C’est ce cable qui permet

'ouverture et la fermeture de la main mécanique (Figure 3.D). Ce type de prothese
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est trés peu, voire non prescrit de nos jours chez I'enfant présentant une ATMS qui
préfére en général la fonctionnalité de la main myoélectrique, sans la contrainte du

harnais.

V1.4 La prothése myoélectrique

La main est activée par un moteur électrique alimenté par batterie. La commande est
réalisée par le biais d’électrodes en contact avec la peau, au niveau des muscles
extenseurs et fléchisseurs (présents dans le membre résiduel). Les potentiels d’action
recueillis lors de la contraction du muscle sont amplifies et provoquent le
fonctionnement d’'un moteur qui ouvre ou ferme les doigts de la main, selon le muscle
contracté. Un gant de recouvrement est apposé (Figure 3.E). La derniere génération
de prothése myoélectrique est représentée par les protheses polydigitales. Tous les
doigts sont articulés, et par le biais de contractions et co-contractions, I'utilisateur
actionne une prise choisie parmi le répertoire de sa prothése (18 prises possibles pour

la prothése i-Limb Ultra de Ossur®, Figure 3.F).
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Figure 3.B : prothése de vie sociale customisée
Figure 3.A: prothése de vie sociale Créd|t phOtO » Julien Bavant OrtOSee®

Crédit photo : Julien Bavant OrtoSee®

Figure 3.C : prothése de vie sociale avec Figure 3.D : prothése mécanique
effecteur terminal adapté a la pratique de la Crédit photo : Livret ERGO-Thérapie
gymnastique Ottobock® 646A91=F — 10.99/1

Crédit photo : Julien Bavant OrtoSee®
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Figure 3.E : composants de la prothése
myoélectrique

—

Figure 3.F : prothése de main
myoélectrique iLimb Ultra Ossur®

Crédit photo : Livret ERGO-Thérapie Credit photo : www.ossur.ir
Ottobock® 646A91=F — 10.99/1
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V1.5 Retour sur I'expérience au centre Marc-Sautelet

D’un point de vue historique, I'appareillage prothétique du membre supérieur chez
I'enfant au centre de rééducation fonctionnelle Marc Sautelet a Villeneuve d’Ascq a
débuté en 1978 a Tlinitiative du Professeur Debeugny. Le centre était alors en
collaboration avec le service de chirurgie infantile du Professeur Lacheretz et avec le
Centre d’Etude et de Recherche du Ministére des Anciens Combattants et Victimes de
Guerre. L'association « Une Main pour un Enfant » est créée dans le Nord de la France
au début des années quatre-vingt dix. Elle a pour but de mettre en contact les familles
d’enfants présentant une malformation de membre et publie un journal trimestriel qui
informe et documente la population au sujet de I'appareillage de membre supérieur
(Figure 4.A et Figure 4.B). |l est possible de lire dans ce journal des témoignages de
familles sur I'appareillage précoce, avec de premiéres prothéses délivrées au cours
du premier mois de vie (Figure 4.A, Figure 4.D). Cette association régionale n’existe
plus aujourd’hui. Sur le plan national, 'Assedea est créée en 1975, elle se présente
comme [l'association des familles avec enfant présentant une malformation de
membre. L’Assedea publie régulierement son journal « Saisir ». Au CHU de Lille, le
Centre de Référence « anomalies du développement et syndromes malformatifs » du
Professeur Manouvrier voit le jour au début des années 2000. C’est aujourd’hui ce
centre qui coordonne et oriente la majorité des nouveaux enfants vers le centre Marc
Sautelet.

Dés la fin des années soixante-dix au sein du centre Marc Sautelet, le programme de
prothétisation est basé sur le principe d'un appareillage précoce des enfants, dés I'age
de 2 mois. Dans les travaux de thése du Dr Tilloy (2), il est possible de lire que « la
précocité du premier appareillage est un élément primordial qui a toujours été reconnu

en matiére d’amputation acquise, et qui I'est de plus en plus pour ceux qui sont
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favorables a la mise en place d’une prothése dans les cas d’agénésie ». Le Dr Tilloy
écrivait également que «limage du corps, tronquée, alors construite et les
compensations que I'enfant a développées sont des obstacles réels a la prothétisation
et expliquent les échecs de celle-ci quand elle n’intervient qu’a I'age de la scolarité, de
I'entrée dans la vie sociale, comme cela a souvent été préconisé »(2). L'expérience au
centre s’est progressivement ancrée dans une prise en charge précoce, proposant aux
parents un appareillage entre 2 et 4 mois de vie.

Le parcours actuel des enfants débute a la découverte de la malformation (anténatale
ou a la naissance). L’équipe médicale du Centre de Référence des anomalies de
développement et des malformations de membre est actuellement coordonnée par le
Professeur Petit, généticienne au CHU de Lille. Elle est composée d'un généticien,
d’un chirurgien orthopédique, d’'un médecin de médecine physique et de réadaptation,
d’'un kinésithérapeute et d’'une psychologue. La consultation multidisciplinaire a lieu
environ une fois par mois, elle permet de rencontrer les familles et d’apporter le
diagnostic de la malformation, d’établir un projet fonctionnel et thérapeutique
(chirurgical, d’appareillage, de rééducation). L’interruption médicale de grossesse est

parfois évoquée et discutée.
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Avant bras long... Prothese de vie sociale courte et... souple

d’1mois. Désle début, nous nous sommes posés la question de savoir pourquoi appareiller
- Ma)s}m’e avecune prothése a emboiture rigide qui lui remonte au dessus du coude puisqu'il
a “la chance” d'avoir I'avant bras en entier ; il ne lui manque que la main.

N otre fils Maxime égé de 2 ans est appareillé avec une prothése de vie sociale depuis Iage

Suite a un article paru dans le journal de I'’Association (n° 20) qui disait qu'il était désormais
possible d'appareiller les enfants ayant uneamputation au niveau du poignetavec une prothése qui
monte trés peu sur I"avant-bras, nous en avons beaucoup discuté avec notre ergothérapeute et nous
gvons irl‘l\SiSté auprés de notre prothésiste del’époque pour que Maxime puisse bénéficier de ce type

e prothése.

Apres plusieurs essais et beaucoup de patience, nous sommes aujourd’hui récompensés car
Maxime porte et ce, depuis 1age d'environ 6 mois, une prothese de vie sociale a emboiture courte
(sous le coude) et souple puisque réalisée en silicone.

(Nous voulons d’ailleurs ici profiter pour remercier vivement notre ergothérapeute pour nous
avoir encouragg sur cette voie et le prothésistes de I'époque d"avoir si bien répondu a nos souhaits)

Maxime a retrouvé une liberté de mouvements (notamment la prono-supination) et un
mouvement du bras naturel qu'il n"avait pas auparavant.

Parlez-en a votre prothésiste et/ou appelez-nous si vous étes intéressés.

Figure 4.D : Témoignage de parents dans le journal n°26 édité par
I'association Une Main pour un Enfant, 1996
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VIl. Conclusion

Le diagnostic d’agénésie de membre supérieur peut étre anténatal (découverte
échographique) ou rester inconnu jusqu’a la naissance. L’équipe de Médecine
Physique et de Réadaptation (MPR) ne rencontre les parents pour proposer un
accompagnement que dans un second temps, lorsqu'une consultation
multidisciplinaire  (avec généticien, chirurgien orthopédique, psychologue,
kinésithérapeute, etc) peut étre organisée. La découverte de I'agénésie constitue
toujours un choc, qui s’inscrit dans une histoire, un couple, une famille, et provoque
divers sentiments de culpabilité, de colére, d’injustice qu’il faut savoir écouter et
accueillir. Au sujet de I'appareillage, I'information délivrée doit étre la plus éclairée
possible tout en laissant le choix final aux parents d’appareiller, ou non, leur enfant.
En reprenant I'activité d’appareillage des enfants présentant une ATMS, le Dr Taquet
a questionné ces pratiques locales d’appareillage trés précoce et a proposé le travalil
de recherche qui fait I'objet de cette theése.

Cette spécificité du centre Marc Sautelet est percue par une partie des anciens
meédecins, orthoprothésistes et ergothérapeutes spécialisés dans le membre supérieur
comme un gage d’intégration de la prothése, permettant par la suite son utilisation plus
efficace et plus durable. Ce sentiment est rapporté méme lorsque de longues périodes
d’abandon intermédiaire (fréquentes chez I'enfant) sont observées.

Ces appréciations subjectives ne sont jusqu’a aujourd’hui pas étayées par des preuves
scientifiques. Le travail présenté ici s'inscrit dans une démarche de compréhension et
d’amélioration de la prise en charge des enfants présentant une ATMS. Suite au
premier chapitre d'introduction, le second chapitre du rapport consiste en une mise au

point sur les connaissances du développement de la motricité de I'enfant, a partir de
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revues de la littérature et des travaux de I'équipe de Mijna Hadders Algra. Le troisiéme
chapitre présente tout d’abord les résultats d’'un questionnaire sur I'’dge a l'introduction
de la premiére prothése chez I'enfant présentant une ATMS ; il est ensuite consacre a
une revue systématique de la littérature sur I'age a l'introduction de la premiére
prothése chez I'enfant présentant une ATMS ; ce chapitre présente pour terminer les
différents outils créés pour évaluer les capacités et la performance des individus
présentant une ATMS. Le chapitre IV a pour but de résumer les informations
importantes du chapitre Il et de décrire le raisonnement qui a permis I'élaboration et
le montage du protocole original de recherche de I'étude Earlimb. En derniére partie
seront discutées les forces et les faiblesses de ce projet, au regard des connaissances
et des possibilités actuelles technologiques et neuroscientifiques. Nous présenterons
également quelques données concernant des individus adultes présentant une ATMS.
Nous terminerons cette partie par une ouverture sur les questions de
neurodéveloppment et d’intervention précoce, de conscience corporelle et

d’embodiement.
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CHAPITRE Il : DEVELOPPEMENT DE LA MOTRICITE

DE L’ENFANT
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l. Introduction

Le neurodéveloppement de I'enfant est évalué en pratique clinique selon quatre
grands domaines : la motricité globale, traduite par les capacités posturales et de
locomotion, la motricité fine, représentée par les coordinations bimanuelles et les
manipulations fines, la socialisation et le langage. C’est un phénoméne complexe de
maturation dynamique, en interaction constante entre le bagage biologique de I'enfant
et les réponses de son environnement (9). La période située entre zéro et deux ans
correspond a la phase précoce du neurodéveloppement du nourrisson, au cours de
laquelle les compétences au sein des 4 domaines présentés émergent et explosent.
Parmi celles-ci, les compétences motrices évoluent spectaculairement: I'enfant
apprend a atteindre un objet et a le saisir, a s'asseoir, a se tenir debout et a marcher,
a méacher et a parler.

Pour expliquer les mécanismes de I'évolution des compétences motrices, une des
premiéres hypothéses formulées par Peiper en 1963 était qu’il existe un mécanisme
de maturation des mouvements involontaires issus des réflexes
archaiques permettant un ajustement volontaire et contrélé des mouvements par les
réseaux corticaux (10). Au cours des quarante derniéres années, cette hypothése a
été en partie contredite et complétée (11) : d’'une part la motricité du nouveau-né ne
se développe pas a partir des réflexes archaiques et d’autre part, des I'age fecetal, le
cortex participe a la modulation du comportement moteur.

Ce chapitre a pour but d’exposer le déroulement et les mécanismes du développement
de la motricité volontaire de I'enfant a partir de la motricité spontanée. Il abordera la
description des mouvements généraux puis éclairera tout particulierement le

développement de la motricité fine et des préhensions. Ce chapitre s’appuie en
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particulier sur les travaux de synthese scientifique et de revue de la littérature portés

par I'équipe de Mijna Hadders-Algra depuis le début des années 2000 (11-13)

Il Motricité spontanée

Les études publiées au cours des derniéres décennies ont permis d’améliorer la
description des changements observables en phase précoce du développement
moteur. Cependant, les mécanismes physiologiques sous-jacents a ces changements
sont encore aujourd’hui peu connus. Ce manque de connaissances a participé a
I'élaboration de plusieurs modéles théoriques de compréhension des mécanismes du
développement de la motricité. Pendant une grande partie du siécle dernier, les
théories de maturation des neurones ont guidé les pensées sur le développement
(10). Ces théories présentaient le développement moteur comme un processus inné
de maturation, c’est-a-dire déterminé dés la naissance de I'individu. Depuis environ
vingt ans, ces théories sont écartées et il est établi que le développement moteur est
largement influencé par I'expérience individuelle. A ce jour, les travaux issus de la
littérature exposent principalement deux cadres théoriques : la théorie des systémes
dynamiques (Dynamic System Theory, DST) (14—17) et la théorie de sélection de
groupes neuronaux (Neuronal Group Selection Theory, NGST) (18-21). Ces
modéles ont en commun le principe que le développement moteur est un processus
non linéaire, comprenant des phases de transition, et influencé par de nombreux
facteurs. Ces facteurs comprennent les caractéristiques intrinséques de l'enfant
comme son poids, sa puissance musculaire, ses antécédents meédicaux et les
composantes de son environnement telles que les conditions de logement, la
composition de la famille, la présence de jouets efc. Ces deux théories reconnaissent

limportance de I'expérience et du contexte. Elles different dans leur considération
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de la part du déterminisme génétique dans le neurodéveloppement. Le poids du
déterminisme génétique serait limité dans la DST, alors que selon la NGST,
l'information génétique et les cascades épigénétiques en lien avec I'expérience jouent
des rdles tout aussi importants que I'expérience en elle-méme (18-21). Les théories
actuelles sont plus proches de la NGST et reconnaissent la complexité du contrdle
geéneétique et épigénétique dans le développement neural (22—24). Les notions clés de
la NGST sont d’'une part la variation, c'est-a-dire la présence d'un répertoire d'options
pour répondre a un objectif spécifique et d’autre part I'adaptabilité, c'est-a-dire la
capacité de choisir, au sein du répertoire, la stratégie la plus efficace pour répondre a
une situation spécifique (19-21).

Pour décrire la motricité de I'enfant, les scientifiques observent et recueillent ce qu’ils
appellent le comportement moteur. Le comportement est basé sur une activité motrice
structurée en patterns, c’est-a-dire faite de mouvements répétés et identifiables. Ces
patterns constituent I'expression fonctionnelle du systéme neural sous-jacent (25-28).
Leur contrble est assuré par les Central Pattern Generators (CPG). Les CPG sont des
réseaux de neurones situés dans la moelle épiniére et le tronc cérébral, ils sont
capables de coordonner de maniére autonome (sans information sensorielle ou supra-
spinale) l'activité de nombreux muscles (29,30) intervenant dans des mouvements
rythmiques tels que la marche, la respiration, la mastication... Dans les conditions
typiques de développement, les CPG regoivent progressivement des signaux afférents
segmentaires (par exemple de la part des récepteurs tactiles des extrémités qui
rencontrent le visage ou la paroi de l'utérus) et des informations venant des circuits
cortico-sous-corticaux. Les interactions entre motricité spontanée, environnement, et

réseaux neurologiques préétablis existent dés la période foetale du développement.
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Mll. Mouvements généraux : socle du développement moteur précoce

Une étude par mesures échographiques a montré que les premiers mouvements
foetaux émergent en moyenne a I'dge de 7 semaines d'aménorrhée (SA) et 2 jours
(31). Ces mouvements consistent en de lents et petits balancements de la téte et/ou
du tronc. Quelques jours plus tard, ces mouvements se transforment en mouvements
incluant les bras et les jambes. L'émergence des premiers mouvements foetaux a 7
SA correspond au développement des synapses dans la moelle épiniére pendant la
6éme semaine, qui accélére franchement durant la 7™ semaine (32), et a
I'établissement des contacts neuromusculaires (33). Ces observations soulignent la
présence d’'une génération spontanée et endogene de I'activité motrice foetale. Les
premiers mouvements de chaque partie du corps feetal sont lents, petits, simples et
stéreotypés (31) et ont, d’aprés Hamburger et al (1973), une similitude avec la motricité
de 'embryon de poussin (34). Vers 9-10 SA les mouvements généraux (General
Movements — GM) émergent. Ces mouvements sont produits par chaque partie du
corps et leurs composantes peuvent varier en direction, amplitude et vitesse. Les
mouvements généraux sont constitués de toutes les combinaisons possibles offertes
par les degrés de liberté articulaires. lls ont été décrits pour la premiére fois par Prechtl
en 1980. L'émergence des mouvements généraux vers 9-10 SA coincide avec
'apparition de neurones disposant de vésicules synaptiques, suggérant I'activité
synaptique du réseau neuronal (35,36).

Les mouvements généraux continuent a étre présents durant toute la grossesse et les
premiers mois apreés le terme. lIs sont caractérisés par une grande variabilité d’activités
musculaires associées a des co-contractions antagonistes simultanées (37). Avant 36-
38 SA, les GM concernent le tronc, ce sont les fetal GM et les preterm GM (38). A

partir de 36—38 SA débute une transition : les preterms GM du tronc se transforment
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et deviennent des contorsions globales plus puissantes : ce sont les writhings GM (37).
A l'age de 6-8 semaines aprés terme, les GM évoluent une troisieme fois : les a-coups
amples des contorsions deviennent des mouvements plus vifs et plus agités, ce sont
les fidgety GM. Ces mouvements consistent en un flux continu de petites et élégantes
secousses apparaissant irrégulierement dans tous le corps (39,40). L’étape composée
majoritairement de fidgety GM se situe entre 11 et 16 semaines apres terme et
disparait vers 5 mois apres terme (41), (Figure 5a et 5b). Ces mouvements sont
progressivement remplacés par les mouvements dirigés, telle que les mouvements de

manipulation fine des doigts et les mouvements de préhension (39).
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(b)

Figures 5a et b, Exemples de
mouvements généraux typiques et
atypiques

D'aprées Hadders-Algra, 2018 (12). Les
deux panneaux sont constitués d'images
échantillonnées a partir d'un
enregistrement  vidéo d'environ 2
minutes, avec un intervalle d'environ 5
secondes entre chaque image. Figures

produites avec l'autorisation des parents.

(@) Mouvements généraux typiques
caractérisés par leur complexité et leur
variation, chez un nourrisson né a terme
agé de 3 mois.

(b) Mouvements généraux atypiques
caractérisés par une réduction de la
complexité des mouvements et de la
variation d'un nourrisson né a terme a
l'age de 3 mois (Diagnostic confirmé
ensuite de paralysie cérébrale spastique

bilatérale, GMFCS-III).
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Actuellement, les mécanismes physiologiques a l'origine des GM sont
expliqués par I'hypothése d’une activité neurologique centrale située au niveau de la
plaque sous-corticale (the subplate) et capable de moduler I'activité basique des
Central Pattern Generators (CPG) décrits précédemment (11,38). Cette hypothése
s’appuie sur 3 observations: 1) les GM moins variés et moins complexes sont
associés a la paralysie cérébrale (42—44); 2) les GM émergent simultanément a
I'activité synaptique sous corticale ; 3) I'évolution et la nature transitoire de I'activité de
la sous-plaque corticale correspondent a celles des GM. Leighton et Lohmann
décrivent des vagues de croissance et de décroissance de l'activité spontanée des
réseaux sous-corticaux impliquant de nombreux neurones a haut niveau d’activité (45)
et qui seraient a I'origine de cette modulation des mouvements généraux.

Cette hypothese, illustrée par les Figures 6 et 7, présuppose que la plaque sous-
corticale envoie des projections qui peuvent transmettre directement ou indirectement
des informations de modulation aux CPG de la moelle épiniére et du tronc cérébral.
La mise en évidence de ces projections a été faite principalement dans des études
effectuées chez I'animal. Par exemple, des afférences émanant de la plaque sous-
corticale du chat ont été identifiées dés 1989 : elles traversent la capsule interne,
envahissent le thalamus et se projettent vers le colliculus supérieur au jour
embryonnaire 30 (46). D’aprés le modéle neuro-informatique de I'équipe de Workman
(47), le stade de développement du cerveau félin au jour embryonnaire 30
correspondrait au stade de développement du cerveau humain a environ 9 a 10
semaines d’aménorrhée. D’autres études chez le rat foetal ont montré que I'’émergence
de voies supra-spinales descendantes coincidait avec I'apparition des neurones de la

plaque sous-corticale (48-50).
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Figure 6 : Schéma du cortex cérébral humain a 28 semaines de PMA en coupe coronale

D'apres Hadders-Algra ,2018 (13) et Hoerder-Suabedissen et Molnar, 2015, (51).

La zone ventriculaire (VZ) et la zone péri-ventriculaire (SVZ) constituent les matrices germinales ou se
produit la division cellulaire. Les premiéres générations de cellules sont générées dans la VZ, les
générations ultérieures dans la SVZ. La SVZ est une structure qui s'est développée au cours de
I'évolution des espéces ; elle est particulierement développées chez les primates (Ortega et al, 2018
(52)). Les cellules gliales radiales s'étendent sur leurs arbres entre les couches germinales et la couche
externe du cortex (zone marginale (MZ)). Les neurones de premiére génération ont migré vers la plaque
sous corticale (SP) ; ils participent au cortex fonctionnel du foetus ; les générations ultérieures de

neurones migrent vers la plaque corticale (CoP).
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Figure 7 : Coupes transversales de cortex foetal coloré a la cholinestérase a 18,5 et 28 semaines
d’aménorrhée (SA)

D'apres Hadders-Algra , 2018 (5)

A gauche le cortex du foetus de 18,5 SA montre les circuits émergents dans la plaque sous-corticale :
les premiéres afférences glutamatergiques thalamo-corticales (TH-SP; bleu) et les fibres antérieures
basales cholinergiques (BF; vert) contactent les neurones de la plaque sous-corticale. Cette coupe
illustre également la présence dans la plaque sous-corticale d'interneurones GABA-ergiques (noir) et
glutamatergiques (rouge) et de neurones glutamatergiques efférents descendants (rouge).

A droite le cortex du foetus de 28 semaines SA illustre I'émergence des circuits corticaux, a cette
période, les deux circuits coexistent : transitoires dans la plaque sous-corticale et permanents dans la
plaque corticale. Les afférences thalamo-corticales (bleu) se connectent avec les neurones de la plaque
sous-corticale mais aussi avec des neurones de la plaque corticale. Des interneurones GABA-ergiques
(noirs) et des neurones glutamatergiques (rouges) ayant des fibres descendantes peuvent étre trouvés
dans la plaque corticale. Simultanément, des circuits complexes et des circuits fonctionnellement actifs
peuvent étre trouvés dans la plaque sous-corticale, y compris les afférences thalamo-corticales (bleu),
les afférences du cerveau frontal basal cholinergique (vert), GABA-ergiques (noir) et glutamatergiques

(rouge).
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L’hypothése finale correspond a l'idée que I'apparition des mouvements généraux
serait la conséquence de l'activité de la plaque sous corticale, dont les informations
seraient transmises par des voies poly-synaptiques présentes autour de 9-10
semaines d’aménorrhée (53) vers les CPG du tronc cérébral et de la moelle épiniere
(54,55). La plaque sous-corticale disparaitrait ensuite progressivement entre 3 mois
avant terme et 3 mois d'age corrigé, son activité étant remplacée par l'activité de la
plaque corticale dans les cortex sensorimoteurs primaires. L’apparition de l'activité
corticale serait impliquée dans la complexité et la variation des mouvements observés
(11). Les réseaux se développent, le nombre d'afférences thalamo-corticales et
cortico-corticales augmentent et entrainent une « sparsification » de [Iactivité
cérebrale : elle devient moins intense et se produit dans des groupes plus limités de
neurones (45,56). L'existence d’une premiéere phase d’hyperactivité sous corticale a la
période du terme est identifiée dans certaines études. Celles-ci mettent en évidence
une surexpression transitoire des récepteurs NMDA noradrénergiques o2 et
glutamatergiques a cette période (57,58). Cette augmentation de I'activité neuronale
autour du terme correspondrait cliniquement au caractére énergique des writhing GMs
(37,40,59). Cette phase d’hyperexcitabilité précéderait la phase de sparsification.
L’activité spontanée de la plaque corticale dans des cortex sensori-moteurs primaires
s’exprimerait alors cliniquement par les petits mouvements agités ou fidgety GMs qui
se produisent sur tout le corps (11).

L'émergence des fidgety GMs a 6-8 semaines post-terme indique que le systéme
nerveux est de plus en plus préparé a donner un sens a ses propres actions et a
I'environnement (45). C'est également la phase ou les connexions fonctionnelles entre
les fibres du tractus cortico-spinal et les motoneurones de la moelle épiniere sont le

siege d'une réorganisation dépendant de l'activité (60). Pour résumer, le systéme
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nerveux est alors prét a s'engager entierement dans des activités motrices dirigées

vers un objectif.

La Figure 8 représente I'évolution des GM et de l'activité cérébrale associée en

fonction du temps.
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Figure 8: représentation schématique des processus sous-jacents a I’hypothése de Ia
modulation de Ila plaque sous corticale et de la plaque corticale .

D'apres Hadders-Algra, 2018 (13),

La ligne du bas indique I'age, d'abord en semaines d’aménorrhées (Weeks PMA) jusqu’40 SA puis en
mois d’age corrigé (Months CA). Au-dessus de la ligne d'age sont représentés les changements
observés dans le développement du cortex humain. SVZ / VZ représente les zones sous-ventriculaires
et ventriculaires ou les neurones et les cellules gliales sont générés ; IM / PWM désigne la zone
intermédiaire qui se développe progressivement en substance blanche périventriculaire (PWM) ; MZ
est la zone marginale. Les trois chronologies suivantes représentent de bas en haut: I'hyperexcitabilité
du systeme nerveux, pour laquelle l'intensité de gris représente le degré d'hyperexcitabilité; I'activité
corticale qui émerge a 9 a 10 SA et qui augmente progressivement (indiqué par I'augmentation du
niveau de gris) pour étre maximale dans la plaque sous-corticale vers 20 SA, avant de passer d’'une
activité globale et répandue a une activité locale et limitée (phénoméne de «sparsification», représenté
par la diminution des points). La bande chronologique supérieure représente les changements dans les

mouvements généraux.
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IV. Développement de la motricité fine

La motricité fine comprend la capacité a atteindre des objets, a les soulever, a les
porter et a les manipuler. En régle générale, ces actions sont effectuées par les
membres supérieurs. Elles impliquent une composante qui déplace la main de la
position de départ a l'objet pour l'atteindre (nous la nommerons « mouvement
d’approche ») et une composante de manipulation au cours de laquelle 'objet est saisi.

Chez les adultes, les deux composantes sont hautement coordonnées (61).

V. 1 Développement du mouvement d’approche

Le contact main-visage a été observeé a partir de 10-12 semaines d'aménorrhée et la
succion du pouce a été observée a partir de 15 semaines d’aménorrhée (62,63). Ces
comportements peuvent indiquer que l'activité dirigée des membres supérieurs est
déja présente au cours du premier trimestre de grossesse et émerge en l'absence
d'informations visuelles. Tout au long de la grossesse, les mouvements des mains du
foetus évoluent, et un tiers a la moitié d’entre eux sont dirigés vers la bouche, le visage
ou la téte (64). Plus le foetus grandit, plus la fréquence de contact avec les parties
inférieures et péri-orales du visage augmente au détriment des mouvements dirigés
vers les parties supérieures du visage (65). Cette redistribution de I'activité de la main
s'accompagne d'une modification du profil cinétique des mouvements : ceux qui sont
dirigés vers la partie supérieure (ceil) du visage atteignent leur cible avec une vitesse
plus lente que ceux dirigés vers la région buccale. Zoia et al suggérent que la vitesse
de déplacement s’adapte a la fragilité de la cible (66). Au cours des 2 a 3 premiers
mois aprés terme les bébés, comme les foetus, dirigent entre un tiers et la moitié des
mouvements de leur main vers leur visage. lIs le font spontanément et aussi lorsqu'un

objet est mis dans leur main (67). A partir de 4 mois, ils déplacent leurs mains plus
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fréquemment encore vers leur bouche, surtout lorsque la main tient un objet. A 5 mois,
le geste s'accompagne d'une ouverture anticipée de la bouche (67).

Dés I'dge de 2 mois, I'exploration d'objets devient de plus en plus multimodale, c’est-
a-dire qu’elle fait intervenir a la fois la fonction orale et la fonction visuelle. Vers 2-3
mois I'exploration est majoritairement buccale, tandis qu'a 4 mois, I'exploration visuelle
est privilégiée (68). A 4 mois apparait le comportement du toucher de I'objet, c’est-a-
dire le balayage de la surface de I'objet avec le bout des doigts (68). Entre 4 et 6 mois,
le nourrissons commence a transférer des objets d'une main a l'autre (68,69).
Contrairement a une activité dirigée vers des parties de son propre corps, atteindre un
objet externe nécessite que l'enfant localise I'objet dans I'espace et traduise cette
information en un mouvement des membres supérieurs vers I'objet. L’équipe de Van
der Meer a montré en 1997 que les nouveaux-nés nés a terme en décubitus dorsal
sont capables de contréler en partie les mouvements de leurs bras sur la base
d'informations visuelles. Dans leur étude les nourrissons étaient placés dans
I'obscurité, ils étaient alors capables de placer leur main dans le faisceau de lumiére
qui leur était proposé. D’autres travaux a la méme période ont montré que les
nourrissons nés a terme peuvent produire des mouvements de bras en réponse a un
objet (70-72), en particulier lorsqu'ils fixent l'objet et lorsqu'ils sont mis en position
assise avec un soutien suffisant du cou et du tronc (c’est le concept d '«activité motrice
libérée» d’Amiel-Tison et al; (73)). Les prémices des mouvements d’approche (les
prereaches) consistent en des oscillations ou des battements des bras (flapping) en
extension (74). Vers I'age de 3 mois, la présentation d’objets a I'enfant suscite les
prereaches (75,76). Entre 4 et 5 mois, le mouvement pour atteindre rapidement I'objet
devient efficace et il se termine par la saisie de l'objet (74). Le passage des

mouvements de prereaches vers des mouvements d’approche efficaces est facilité par
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le développement simultané du systéme visuel. En effet, le précurseur de la stéréopsie
(sommation binoculaire) émerge a 2 mois et la stéréopsie elle-méme a 4-5 mois (77).
Le mouvement d’approche est également amélioré par les expériences actives en
essai-erreur (78-81). Libertus et Needham en 2010 ont étudié le développement actif
de lI'approche en utilisant des mitaines et des jouets recouverts de tissu scratch
Velcro® (78). Dans le groupe utilisant les mitaines, le mouvement d’approche était
acquis plus précocement que dans le groupe sans mitaines. Dans ce type d’étude
interventionnelle, I'effet positif est principalement provoqué par la pratique active du
geste et moins par les mitaines Velcro® elles-mémes (81,82).

Les premiers mouvements d’approche efficaces sont caractérisés par des variations :
de trajectoire, de vitesse de mouvement, d'amplitude de mouvement et de durée de
mouvement (83,84). Au début, le mouvement global d’approche est plutdt directement
dirigé vers l'objet et il est composé d'une variété de sous-mouvements (plusieurs
unités de mouvement). Les unités de mouvement peuvent étre déterminées a l'aide
des pics du profil de vitesse de la main (84). A 4 mois, les mouvements d’approche se
composent de 4 a 7 unités de mouvement lorsqu'ils sont effectués en décubitus dorsal
(85,86) et de 3 a 5 unités de mouvement lorsqu'ils sont effectués en position assise
(84,85,87). Les données indiquent que pour les nourrissons, atteindre en décubitus
dorsal est plus difficle que d'atteindre dans une position assise soutenue,
probablement en raison de l'effort antigravitaire plus important dans la premiére
situation. Au cours des deux mois suivants la naissance, le nombre d'unités de
mouvement diminue considérablement jusqu'a 3—4 en décubitus dorsal (85,86) et 2,5—
3 en position assise soutenue (85,87).

L’efficacité des mouvements d’approche entre 4 et 6 mois dépend également de la

taille et de la rigidité de I'objet : les mouvements d’approche ont moins d'unités de
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mouvement lorsque l'objet est rigide et davantage lorsque l'objet est souple (88). Au
cours du second semestre suivant la naissance, les nourrissons sont de plus en plus
souvent capables de sélectionner un mouvement efficace et direct vers |'objet désiré.
Le nombre d'unités de mouvement en position assise diminue a 2 a la fin de la
premiére année (84,87). Ce nombre est plus grand lorsque le nourrisson est installé
dans l'obscurité et qu’il doit attraper un objet lumineux, ce qui suggére que l'information
visuelle améliore la sélection d'un mouvement d’approche efficace (89). Le niveau
adulte du mouvement d’approche, caractérisé par I'utilisation cohérente de plusieurs
petits mouvements préprogrammés en une seule unité de mouvement, est atteint en
position assise avec soutien postural a I'age de 2 ans (90). En position assise sans
soutien postural suffisant, le niveau adulte est atteint vers I'age de 7 ans (91).

Depuis I'age foetal, les mouvements des bras consistent en des mouvements
bilatéraux et unilatéraux variés, avec une préférence pour les mouvements unilatéraux
(92-94). A partir du moment ou les nourrissons développent une approche dirigée vers
un objet, ils sont de plus en plus capables d'ajuster la nature unilatérale ou bilatérale
de leurs mouvements a la taille de l'objet : @ 6 mois, les nourrissons préférent les
approches bilatérales quand on leur présente une balle relativement grande (95).
Rochat a montré en 1992 que le soutien postural et la capacité a tenir assis seul
affectent la nature des mouvements d’approche du nourrisson : les nourrissons non
assis préféraient les approches bilatérales lorsqu'ils sont placés en décubitus dorsal,
mais ils préféraient les approches unilatérales lorsqu’ils étaient en position assise
soutenue. Au contraire, les nourrissons qui avaient acquis la position assise
indépendante privilégiaient les approches unilatérales dans toutes les conditions. Les
nourrissons de 6 a 12 mois présentent une grande variation dans I'utilisation de la main

lors des taches de préhension simples : ils préférent les prises de la main droite
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(environ 50%) aux prises de la main gauche et aux prises bimanuelles (chacun environ
25%); (96). Certaines études ont rapporté une réapparition temporaire de la préférence
pour les mouvements d’approche bilatérale lorsque les nourrissons commencent a se
déplacer (97) ou commencent a marcher de maniére indépendante (98). D’aprés le
travail de Chen et al en 2016, cette « régression » temporaire pourrait refléter le
recalibrage sensori-moteur et la réorganisation des capacités posturales survenant au
cours de la période pendant laquelle le nourrisson développe la position debout et la

marche (99)

V.2 Développement des préhensions et de la manipulation

Les mouvements des doigts sont présents a partir de 12 semaines d’aménorrhée
(100). Des mouvements isolés des doigts peuvent étre observés pendant les
mouvements généraux en période pré-terme et en post-natal précoce mais la plupart
du temps, le poing est fermé (fisting) (41,101). Les mouvements isolés des doigts
refletent la présence de connexions cortico-spinales monosynaptiques fonctionnelles
au niveau de la moelle épiniére cervicale. Ces connexions sont présentes a partir de
24 semaines d’aménorrhée (102,103). Nagy et al ont montré en 2005 que les
nouveaux-nés nés a terme sont capables d'imiter un mouvement de pointage de
l'index, de mieux en mieux et de plus en plus souvent lorsque leur expérience
augmente au cours de I'étude (104). Cette capacité du bébé a imiter les gestes qui lui
sont présentés par I'adulte indique la fonctionnalité du systéme des neurones miroirs
a I'age du terme.

A partir de 3 mois aprés le terme, le fisting diminue et les mouvements isolés des
doigts pendant les mouvements spontanés augmentent (41,101). Vers 4-5 mois, la

préhension correspond principalement a une prise palmaire, c'est-a-dire que toute la
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surface palmaire de tous les doigts (avec ou sans l'auriculaire) sont utilisés (105-107).
Lorsque de petits objets de 1 a 2 cm sont présentés a des enfants de 4 mois, ils
peuvent présenter une grande variation de prises, allant de la prise palmaire aux prises
utilisant seulement le pouce et I'index (106). En grandissant et surtout aprés I'adge de
6 mois, la fréquence des prises avec seulement le pouce et l'index augmente
(105,107). La prise est de plus en plus adaptée a la forme de l'objet (106). Les
mouvements du pouce et de l'index deviennent plus spécialisés : a 6-9 mois, la prise
en ciseaux (avec le pouce et l'index étendus) domine, a 9-14 mois la prise en pince
inférieure (avec le pouce allongé et I'index fléchi), et a partir d'environ 14 mois, la prise
en pince (avec flexion du pouce et de l'index) est fréquemment observée (107). Au
cours du second semestre aprés la naissance, les nourrissons améliorent leur capacité
a adapter la forme et l'orientation de la main par rapport a la forme et a 'orientation de
I'objet (76,89,108,109) (Figure 9). A partir de 7 mois, les nourrissons développent une
manipulation bimanuelle différenciée par role, chaque main effectuant une action
différente mais complémentaire pour manipuler un objet (110). Les manipulations

bimanuelles s'améliorent également avec I'age.
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Figure 9 : Séquence de photographies issues d’enregistrements vidéo chez deux enfants d’adge
différent

D'apres Hadders-Algra, 2018 (12)

Ligne supérieure : mouvement d’approche chez un enfant de 6 mois ; I'enfant ne forme pas la main en
prévision des propriétés de l'objet.

Ligne inférieure : mouvement d’approche d’un enfant de 12 mois ; le nourrisson ajuste les mouvements

de la main lorsqu'il aborde I'objet en anticipant ses propriétés.
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A la fin de la premiére année et sur la base d’un apprentissage par essais-erreurs
préalables, les nourrissons sont également capables d’adapter leurs mouvements au
poids de I'objet pour le soulever (111). Il faut cependant de nombreuses années avant
que les enfants soient capables de soulever des objets de maniére coordonnée et
efficace, sous-tendant la pré-programmation paralléle entre la force de préhension et
la force de charge nécessaires pour soulever I'objet. Les enfants d'un an générent des
forces de préhension et des forces de charge de maniére séquentielle, c’est-a-dire que
leur production n’est pas simultanée. La pré-programmation simultanée des forces et
la capacité de les ajuster subtilement aux contraintes de la situation s'améliore
progressivement et atteint sa forme adulte entre 8 et 11 ans (112).

Par ailleurs, l'utilisation des bras et des mains dépend de la capacité du nourrisson a
contrbler sa posture et sa position (113,114). Pour l'illustrer, De Graaf-Peters et al ont
démontré une association positive entre la posture et la qualité cinématique du
mouvement d’approche chez des nourrissons agés de 4 a 6 mois. Nous avons
précédemment rapporté que la position assise soutenue chez les jeunes nourrissons
est associée a des mouvements d’approche plus efficace que la position couchée. La
position assise soutenue entraine également une exploration plus visuelle des jouets,
tandis que le décubitus dorsal est associé a une exploration plus orale (115). Durant
la période ou les nourrissons apprennent a s'asseoir sans soutien, la main peut offrir
un soutien postural ou bien elle peut participer a des activités bimanuelles. Lorsque
les compétences en position assise s'améliorent et que les bébés maitrisent le
transfert de poids, ils réussissent de plus en plus a utiliser leurs deux membres

supeérieurs dans des activités de préhension (116).
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V. Résumé du développement de la motricité fine

Le développement moteur humain précoce s’étend de la vie foetale aux deux
premiéres années postnatales. D’apres les travaux de Prechtl (1984) puis de Hadders-
Algra (2018), la période située entre 2 et 4 mois correspond a une transition majeure
dans le développement moteur de I'enfant (3, 23). En effet, avant le troisieme mois les
mouvements observables sont générés de maniére endogene et servent
principalement a I'exploration et au modelage du systéme nerveux. Ces mouvements
deviennent aprés le 3*™ mois de plus en plus variés et de plus en plus adaptés aux
contraintes de I'environnement. Les fidgety GM apparaissent a cette période et sont le
reflet de I'émergence de I'activité corticale et des échanges entre la plaque corticale
et la plaque sous-corticale ; ils sont présents jusqu’a 5 mois d’age corrigé. Les 6
premiers mois aprés terme sont le siége d’'une variabilité primaire d’'exploration du
mouvement. Les informations visuelles sont intégrées a partir de la naissance et
induisent une phase de recalibrage des mouvements des membres supérieurs (66).
Cette capacité a intégrer les informations visuelles pour attraper un objet s'améliore
considérablement a 3—4 mois, supportée par la maturation du systéme visuel combiné
a 'acquisition de la capacité a stabiliser la téte sur le tronc.

Dans la seconde moitié de la premiere année aprés terme, la période de variabilité
secondaire apparait : les nourrissons apprennent progressivement a adapter les
mouvements des bras et des mains aux contraintes de la situation qu’ils rencontrent.
Il faut plusieurs années avant que la phase secondaire n'atteigne sa configuration

adulte.
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VI. Hypothése concernant les enfants porteurs d’une agénésie unilatérale
de membre supérieur

L’étude détaillée du développement de la motricité de I'enfant nous améne a formuler
I'hnypothése que I'age de l'introduction de la premiére prothése chez I'enfant présentant
une agéneésie unilatérale de membre supérieur peut avoir une répercussion sur le
modelage des réseaux corticaux responsables du mouvement. En apportant avant 6
mois les informations environnementales induites par I'existence visuelle et le ressenti
physique du port de la prothése, nous pouvons supposer que les phénoménes de
sparsification et de sélection des réseaux neuronaux peuvent s’établir en favorisant
l'intégration de la portion prothétique dans une partie des mouvements de coordination
bimanuelle. Le but de I'appareillage précoce n’est pas de combler a tout prix 'absence
visuelle du membre (bien que cela puisse répondre a une demande parentale), mais
de permettre dans les situations ou la famille souhaite et demande I'appareillage
précoce, de soutenir le développement de la motricité avec prothése a la période la
plus adaptée a son intégration sensori-motrice.
Il apparait également important d’informer les familles sur les modalités du
développement de la motricité fine et des coordinations bimanuelles de l'enfant,
d’expliquer I'existence de phase de variabilité primaire d’exploration entre 3 et 6 mois
et de phase de variabilité secondaire apres 6 mois durant laquelle les réseaux

neuronaux se spécialisent et s’adaptent aux contraintes de I'environnement.
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CHAPITRE Il : PROTHETISATION DE L’ENFANT

PRESENTANT UNE AGENESIE TRANSVERSE DE

MEMBRE SUPERIEUR : MANAGEMENT ET

EVALUATION
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l. Introduction

Afin d’illustrer la pratique de I'appareillage de I'enfant présentant une agénésie de
membre supérieur au sein des services de meédecine physique et de réadaptation au-
dela de la région lilloise, un questionnaire a été diffusé auprés des services de soins
de suite et de réadaptation pédiatrique, via le réseau de 'AJMER (Association des
Jeunes Médecins en Rééducation), via la SFERHE (Société Francophone d’Etude et
de Recherche sur les Handicaps de I'Enfance) et par le biais du carnet d’adresses de
’Assédéa (Association de soutien aux familles d’enfants nés avec une malformation
de membre). En tout, treize questionnaires ont été retournés. L'ensemble des
questions est disponible en Annexe 1, le résumé des réponses obtenues se trouve en
Annexe 2. Ce questionnaire s’adressait aux eéquipes spécialisées dans I'appareillage
de membre supérieur de I'enfant. Les répondants pratiquaient dans 10 villes de France
(: Angers, Bordeaux, Brest, Caen, Concarneau, Lyon, Marseille, Saint-Etienne, Saint-
Fargeau-Ponthierry et Saint-Maurice) et une ville suisse (Lausanne). Parmi les
répondants, 85% déclarent avoir participé a la prise en charge des enfants présentant
une ATMS et 70% déclarent exercer dans un centre de référence « malformation de
membre ». Parmi ces équipes, un peu plus de 50% déclarent avoir participé a la
prothétisation d’enfant présentant une ATMS a I'age de 12 mois ou moins. Le
pourcentage des répondants ayant participé a la prothétisation d’'un enfant présentant
une ATMS diminue avec I'age de I'enfant. Ainsi, la majorité des participants n’ont
jamais participé a la prothétisation d’'un enfant de 9 mois ou moins, et seulement 15%
de I'ensemble des répondants ont déja participé a la prothétisation d’enfant de 6 mois

Ou moins.
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La derniére question était une question ouverte : « Si vous rencontrez des parents lors
d'une consultation anténatale ou lors des 3 premiers mois qui suivent la naissance
d'un enfant présentant une agénésie de membre supérieur et que ceux-ci souhaitent
appatreiller leur enfant, a quel age proposez-vous d'introduire la premiere prothese ? »
Les réponses a cette question sont diverses : « des que demandé par les parents »

« vers 5-6 mois », « en fonction du déeveloppement psychomoteur [...] », « jinforme
les parents des différentes possibilités d'appareillage dés le premier contact et, en
expliquant qu'on peut éventuellement commencer tres précocement, je donne le
repere de la diversification alimentaire soit 4-6 mois ; mais j'informe tout autant sur
la possibilité de ne pas appareiller », « si les parents semblent trées demandeurs j'ai
déja prescrit vers les 6-9 mois au plus tét, sinon plutét a I'4ge du premier type de
déplacement comme le 4 pattes », « 8-9 mois, au moment de la prise bimanuelle ».
Cette sélection de réponses semble indiquer un élément important de ce type de
prise en charge : en 'absence de consensus, le spécialiste se référe d’'une part aux
étapes du développement psychomoteur de I'enfant et d’autre part au souhait de la
famille.

D’une part, ce questionnaire permet de révéler une partie des disparités concernant la
pratique des équipes de médecine physique et de réadaptation, et ce des la question
de l'indication d’appareillage. Il est en effet probable que les informations délivrées aux
familles au sujet de la prothése, de son suivi et des capacités attendues soient
également variables d’un lieu a l'autre. D’autre part, ce questionnaire permet de
positionner I'appareillage de I'enfant présentant une ATMS au sein de sa trajectoire
développementale, de sa famille et de son environnement. Afin d’interroger de maniere

scientifique la question de I'age a l'introduction de la premiéere prothése dans le cadre
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d’ATMS, il était nécessaire d’effectuer une revue systématique de la littérature. Celle-

ci est présentée dans la partie |l de ce chapitre.

Il Age a I'introduction de la premiére prothése

I1.1 Revue de la littérature

Nous avons vu que I'agénésie transverse de membre supérieur est une malformation
rare. Actuellement, la prise en charge des enfants concernés semble dépendre, quand
les parents souhaitent introduire I'appareillage, de I'expérience locale du centre
spécialisé vers lequel ils ont été orientés. Afin de recueillir les différentes
recommandations concernant 'dge a lintroduction de la premiére prothése, une
recherche par mots-clés a été conduite selon les criteres PRISMA (Preferred
Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses). La démarche est
résumeée dans la Figure 10. Cette démarche a été complétée sur internet via le moteur
de recherche Google®. Au total, 18 références se sont révélées pertinentes pour
illustrer cette partie du travail. Dans le Tableau I, ces références sont classées par
date de publication, de 1971 a 2018. Pour chaque référence, le Tableau I résume les
objectifs, le design et les résultats de I'étude et en précise également les limites. Les
travaux présentés émanent d’équipes de recherche issues de sept pays (une équipe
localisée au Canada, quatre aux Etats-Unis, deux en France, une au Japon, six aux

Pays-Bas, trois au Royaume-Uni et une en Suéde).
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Recherche par mots-clés
Upper limb deficiency OR congenital deficiency
AND prosthesis
AND management OR introduction
Toutes les années

Stratégie de recherche

170 références identifiées
119 PubMed [Title/Abstract], 51 Web of Science Core Collection, 1 Wiley

y

68 références aprées suppression des doublons

|dentification

Screening apreés lecture de
I'abstract

<
<

y

Sélection

18 références sélectionnées

Figure 10 : Flow chart de la recherche par mots-clés a propos de I'age a l'introduction de la
premiére prothése

Parmi les résultats, deux études sont des revues systématiques de la littérature. Dans
'une d’elle, Meurs et al (2006) (118) soulignent I'intérét de débuter 'appareillage avant
I'age de deux ans, car I'introduction apres ce terme augmente significativement le taux
de rejet définitif de prothése. Cette information est également retrouvée dans les
etudes de Scotland et al (1983), Postema et al (1999) et Kuyper et al (2001)(119-121).
Néanmoins ces différentes études ont plusieurs faiblesses méthodologiques : les
échantillons sont tres restreints et les équipes ne disposent pas, pour la plupart,
d’outils d’évaluation appropriés. Une seule étude est interventionnelle prospective, de
type cas-contréle (122). Dans celle-ci, Sjoberg et al s’'intéressent non pas a I'adge du
patient a I'introduction de la toute premiére prothése, mais a I'age a l'introduction de la

premiére prothése myoélectrique. Les résultats sont, dans ce cas particulier, en
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défaveur de l'instauration d’une prothése myoélectrique avant I'age de 2 ans et demi,
qui serait plus frequemment associée au rejet ultérieur de la prothese.

Dans la cohorte de Huizing et al (2010) (123), les enfants qui ont regu leur premiére
prothése avant 1 an ont ensuite montré, de maniére significative, une durée
d’utilisation de la prothése plus longue (supérieure a 4 ans) que les enfants qui ont
recu leur premier appareillage aprés I'age de 1 an.

Les consignes officielles les plus récentes sont celles de la British Society of
Rehabilitation Medicine, (mises a jour en juillet 2018). Elles conseillent de se baser sur
le développement psychomoteur de I'enfant et de proposer lintroduction de la
premiére prothése esthétique vers 6 mois, quand I'enfant a acquis I'équilibre assis.
Les difféerentes études présentées mettent en évidence les difficultés rencontrées par
les équipes de recherche dans ce domaine. En effet, la plupart des études sont issues
de cohortes rétrospectives ayant une plus faible valeur scientifique que les études
prospectives. Une seule étude est interventionnelle prospective, ce qui s’explique
probablement par la difficulté a constituer des groupes comparables, avec des délais
d’inclusion qui doivent étre relativement longs pour avoir un nombre satisfaisant de
sujets.

La force d’une étude est également dépendante du ou des outils de mesure utilisés
pour évaluer les sujets. Il apparait également primordial de définir précisément la
question de recherche, afin de choisir le ou les outils d’évaluation qui permettront de
refléter les parameétres d’intérét et d’apporter des éléments de réponses. Parmi les
références sélectionnées, seules deux études ont utilisé des outils de mesures

validés : celles de Huizing et al (2010) (123) et de Sjoberg et al (2018)(122).
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[1.2 Notions a retenir a I'issue de cette revue :

La question de I'age optimal a I'introduction de la premiére prothése n’a pas encore de
réponse consensuelle et les articles y faisant référence sont assez peu nombreux dans
la littérature scientifique. A l'issue de cette revue, il est possible de dégager trois
informations importantes qui peuvent étre apportées aux familles d'un enfant
présentant une ATMS qui se poseraient la question de I'appareillage :

- Iintroduction de la premiére prothése aprés I'age de 24 mois est associée a un
taux plus élevé de rejet ultérieur.

- lintroduction avant I'age de 12 mois est associée a une utilisation ultérieure plus
durable.

- la société anglaise de médecine de réadaptation a publié, en 2018, des
recommandations suggérant de s’adapter au développement psychomoteur de
'enfant et de proposer la premiére prothése vers I'age de 6 mois, en méme
temps que I'acquisition de la position assise.

En paralléle de ce questionnement sur I'age optimal a l'introduction de la premiére
prothése, il semble également important de faire le point sur les outils d’évaluation qui
peuvent étre utilisés dans le cadre d'un travail de recherche sur I'appareillage de
'enfant présentant une agénésie de membre supérieur. Une nouvelle étude
bibliographique a été effectuée dans ce but et est présentée dans la partie Ill de ce

chapitre.
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Tableau | : Revue de la littérature concernant I'introduction de la premiére prothese

(2)

(SSR Marc Sautelet)

d’appui, équilibre)

Mise en place d’'une emboiture contact précoce
pour adaptation sensitive

Renouvellement tous les 3 mois jusqu’a 18 mois
(envisager le passage a une prothese fonctionnelle)
Prothése mécanique avec ouverture active
(antépulsion moignon épaule) avant
démocratisation de la myoélectrique (a partir de 3
ans)

1 séance d’ergo tous les 15 jours

Pas de différence en termes de durée d'utilisation
ou de capacités fonctionnelles

Pas de différence en termes de participation
(travail, permis de conduire)

REFERENCE OBIJECTIFS DESIGN RESULTATS LIMITES
Lamb et a/ Revue du management Etude descriptive Groupe 1: 10 ont une préhension active en activité | Pas de
1971 prothétique de 67 sujets rétrospective bimanuelle avant 2 ans comparaison
(124) Groupe 1: 15 enfants Groupe 2 : tous ont une préhension active a leur 3 | statistique ni
appareillés entre 4 mois et 12 | ans d'utilisation d'outil
mois Groupe 3 : moins performant de mesure validé
Groupe 2 : 9 enfants Groupe 4 : rejet ++ de la prothese outils
appareillés entre 12 et 24
mois
Groupe 3 : 20 cas appareillés
entre 2 et 5 ans
Groupe 4 : apres 5 ans
Tilloy Description du protocole Vers 3 mois : main remplie d’'une mousse de Pas de
1982 d’appareillage tres précoce lillois polyester (favoriser les possibilités de préhension et | comparaison

statistique ni
d'utilisation d'outil
de mesure validé

62




Scotland et al
1983
(119)

Décrire l'usage et I'acceptation
de la prothése

Etude descriptive prospective
n=116,7a 17 ans

lere prothese apres 2 ans augmente
significativement le risque de rejet

Suivi prospectif
Pas de
comparaison
statistique ni
d'utilisation d'outil
de mesure validé

Curran et al

Description du protocole de

leére prothese esthétique a

Etude uniquement

1991 prothétisation, suivi et partir de 2 mois descriptive
(125) ergothérapie Renouvellement tous les 2-3
mois
lere prothése mécanique
entre 14 et 18 mois
Jain Upper extremity fitting 3-9 mois pour la premiére prothese esthétique,
1996 prosthetics Guidelines quand I'équilibre assis est acquis
(126) 18-24 mois pour la premiere PME
Postema et al Evaluer le taux de rejet de la Etude descriptive Taux de rejet plus important si premiére prothese Pas de

1999

prothése et décrire les raisons

rétrospective

prescrite apres 2 ans

comparaison

(120) des rejets n=32 statistique ni
Questionnaire Pas de preuves scientifiques entre I'dge a la d'utilisation d'outil

premiere prothese et les données de capacités de mesure validé
fonctionnelles

Patton Recommandations de bonne lere prothese : passive, Risque de rejet si premiere prescription apres 2 ans

1992 pratique guand le nourrisson a un bon

(127) équilibre assis (5-9 mois)

Kuyper et al Décrire la population Etude rétrospective lere prothese prescrite : prothese esthétique

2001 appareillée, la durée descriptive, 1 centre 119 enfants appareillés avant 4 ans, moyenne d’age

(121) d'appareillage, le type n=206 premiere prothese : 2.6 (2.5DS)

d'appareillage et le nombre de
rejet

Type de premiere prothese,
Age a la premiére

Prothétisation précoce réduit les taux d’abandon (<
2 ans)
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prescription,
Durée de port de la prothese

Milcamps, 2003
(128)

Evaluer le devenir des enfants
présentant une agénésie
unilatérale du membre supérieur
appareillé au centre Marc

Etude descriptive

n =59

Description insertion vie
socioprofessionnelle, degré

Pas de différence significative avec/sans prothése
sur le score de MIF

Résultats significatifs :

Mettre un pantalon : sans prothese

Pas d'outils de
mesure adapté,
MIF probablement
non adaptée a la

Sautelet d’autonomie AVQ, Nager : avec prothese population
description des différents Couper une feuille, porter un plateau : avec
types d’appareillage et leur prothése
utilisation Résultats non significatifs : mais avec chiffre parlant
Identifier des facteurs :
pronostiques de réussite de | Lacer des chaussures (68,6% avec P)
I"appareillage Faire du vélo (84,5%)
Temps de port Tracer un trait avec une regle (64,4%)
MIF Couper de la viande (72,7%)
Questionnaire de satisfaction
qualitatif :
trés/satisfait/peu/pas du tout
Nelson et al Propose des guidelines a partir | Systematic review Recommandations citées sont celles de ’ACPOC
2006 de revues de la littérature (Association of Children’s Prothetics and Orthotics
(129) Clinics) :
- premier appareillage passif a 6 mois,
- premier appareillage actif entre 12 et 15 mois,
- myoélectrique entre 3 et 5 ans
Meurs et al Evaluer I'’hypothése qu’il faut Systematic review Taux de rejet plus important si premiére prothese Puissance
2006 prescrire la premiére prothése 285 revues (1966-2004) prescrite apres 2 ans méthodologique
(118) avant 2 ans faible des

(Taux de rejet)

Pas de preuves scientifiques entre I'age a la

différentes études
Peu contiennent
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premiere prothese et les données de capacités

des résultats

fonctionnelles significatifs
Davids et al Evaluer I'dge d'introduction de la | Etude descriptive Taux de rejet plus important si premiére prothese Pas de
2006 prothése, les protocoles de rétrospective apres 3 ans, pas de bénéfice pour l'introduction comparaison
(130) réadaptation et le type de n=260 avant 1 an, meilleurs résultats fonctionnels apres statistique ni
premiere prothese protocole de réadaptation intensifs d'utilisation d'outil
de mesure validé
Huizing et al Evaluer les capacités Etude comparative Pas de différence significative avant/aprés un an sur | Discussion : trop
2010 fonctionnelles avec prothése n=20 la satisfaction, ni sur la fonction, ni sur la petit effectif
(123) introduite avant et aprés 1 an 2 Questionnaires performance motrice Relation adaptation
- satisfaction : Child Amputee motrice/durée
Prosthetics Project, Prosthesis | Satisfaction : 18 parents ont complété le CAPP PSI, | d’utilisation de la
Satisfactory Inventory (CAPP- | taux plus élevé (non significatif) chez les parents prothése, intérét
PSI) d’enfants appareillés (vs non appareillés) pour d’évaluer le
- index fonctionnel : PUFI I'item « aide dans la vie quotidienne » comportement
+ vidéos (performance Activités fonctionnelles : pas de différence moteur adaptatif
motrice) significative précocement pour
orienter les parents
Pas de corrélation entre précocité de I'appareillage | vers I'appareillage
(<1 an) et mesures effectuées, mais différence
significative pour les enfants appareillés avant 1 an
sur la durée de I'utilisation de la prothése (> 4 ans)
De Jong et al Evaluer activité et participation | Etude qualitative, par Pas de réels impacts sur I'activité, mais différence
2012 chez les enfants avec agénésie interview sur la performance (supérieure avec prothése)
(131) de membre supérieur n=78

42 patients, 17 parents, 19
professionnels
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Vasluian et al

Evaluer 'opinion des enfants et

Etude qualitative, par

ler facteur : esthétique

Pas de

2013 adolescents, parents et interview + Aide pour certaines activités de la vie quotidienne | comparaison

(132) professionnels sur les raisons de | n=78 et pour le sport statistique ni
porter/ne pas porter de 42 patients, 17 parents, 19 Facteurs de rejet : poids et manque de d'utilisation d'outil
prothése professionnels fonctionnalité de mesure validé

Toda et al Evaluer I'usage de la PME et le Etude descriptive Parmi les 21,6% tous ont regu leur premiére Pas de

2015 taux de rejet selon I'age n=37, 0-16 ans prothése myoélectrique aprés 2 ans comparaison

(133) d'introduction 21,6% de rejet Renforcer I'approche pluridisciplinaire, suivi statistique ni

rapproché, motivation parentale et rééducation
adaptée

d'utilisation d'outil
de mesure validé

Sjoberg et al

Comparaison introduction PME

Etude cas-contrdle

lere prothese avant 2,5 ans associée a un plus

Bonne

2018 avant/apreés 2,5 ans prospective grand taux de rejet a long terme méthodologie,

(122) - Compétences avec protheése petits effectifs,
(Skills Index Ranking Scale) pas de bénéfice a introduire la premiéere protheése résultats en
- Utilité (temps de port) myoélectrique avant 2,5 ans contradiction avec
- Taux de rejet littérature
n=32
9 sujets avant (cas)
27 sujets apres (contréle)

British Society of Amputee and prosthetic Il est conseillé d'introduire en premier lieu une

Rehabilitation rehabilitation, standards and prothése esthétique, dés que I'équilibre assis est

Medicine guidelines indépendant : vers 6 mois

2018 La PME peut étre introduite vers 18 mois, quand la

(134) marche est acquise

I'introduction précoce a un impact faible sur le rejet
ultérieur et ne garantit pas une meilleure fonction
ou une meilleure satisfaction

n : nombre de sujet inclus dans I'étude
PME : Prothése myoélectrique

CAPP-PSI : Child Amputee Prosthetic Projet, Prosthesis Satisfactory Inventory
PUFI : Prosthetic Upper Extremity Functional Index
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il Outils d’évaluation

Ill.1 Role de la Classification Internationale du Fonctionnement

La Classification Internationale du Fonctionnement, du Handicap et de la Santé (CIF)
a été élaborée par I'Organisation Mondiale de la Santé (OMS) afin de fournir un
langage uniformisé et un cadre pour la description et 'organisation des informations
relatives au fonctionnement et au handicap. Les différentes composantes de cette
classification permettent de définir le handicap en termes d’atteinte de fonctions
organiques et/ou structures anatomiques responsable de limitation d’activités et de

restriction de participation (135).

Probléme de santé

A4

Fonctions organiques et |
structures anatomiques

Capacité Performance

> Activités < > Participation

v v

Facteurs
environnementaux

Facteurs personnels

Figure 11 : Interactions entre les composantes de la Classification

Internationale du Fonctionnement, du Handicap et de la Santé CIF

Afin d’étayer le travail présenté dans ce mémoire, il parait utile de rappeler la définition
des termes de capacité et de performance. |l sera ensuite possible de discuter plus
précisément des différents outils d’évaluation adaptés aux enfants présentant une

ATMS.
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La performance est définie par ce qu'un individu fait dans son environnement
quotidien, c'est-a-dire en tenant compte des éléments physiques, mais aussi des
relations humaines. Du fait de la prise en compte du contexte sociétal, la performance
peut donc aussi étre percue comme l'expérience vécue dans une situation de vie
réelle.

La capacité décrit I'aptitude d'un individu a effectuer une tache ou a mener une action.
Le terme de capacité indique le niveau de fonctionnement le plus élevé possible
gu’une personne est susceptible d’atteindre dans un domaine donné a un moment
donné. Pour évaluer la capacité d’'une personne, on devrait donc pouvoir disposer
d’'un environnement normalisé, ou les différentes variables de I'environnement
seraient définies, contrdlées et identiques pour chaque individu testé. Un tel
environnement permettrait de comparer les individus les uns aux autres et de
comparer les données a I'échelle internationale.

L'écart entre capacité et performance révele l'impact de I'environnement quotidien sur
les capacités d’un individu. Cette différence constitue par ailleurs un guide utile pour
déterminer ce qui peut étre modifié dans le cadre de vie de la personne concernée, et

améliorer son niveau de réalisation.

[11.2 Outils d’évaluation des capacités et de la performance chez les enfants

présentant une agénésie transverse de membre supérieur

Les outils de mesure sont aujourd’hui largement développés dans le domaine de la
recherche scientifique mais aussi, de plus en plus, en pratique clinique courante. Les
informations délivrées par ces outils permettent d’améliorer le service rendu aux
patients, d’influencer les modalités de prescription et les politiques de dépenses
publiques. La qualité d'un outil de mesure réside dans sa capacité a produire des
résultats répétables (fiabilité) et a mesurer objectivement le phénomeéne pour lequel il

a été élaboré (validité).
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En 2010, Lindner et al (136) ont répertorié, dans une revue systématique de la
littérature, 6 outils d’évaluation avec prothése pour les enfants présentant une
ageéneésie ou une amputation acquise de membre supérieur : ’Assessment of Capacity
for Myoelectric Control (ACMC), le Child Amputee Prosthetics Project-Functional
Status Inventory (CAPP-FSI), le Child Amputee Prosthetics Project-Prosthesis
Satisfaction Inventory (CAPP-PSI), le Prosthetic Upper Extremity Functional Index
(PUFI), le Unilateral Below Elbow Test (UBET), et le University of New Brunswick test
of Prosthetic Function (UNB). Ces outils sont présentés dans le Tableau Il de ce
rapport, a partir des informations rapportées par Lindner et al (136).

Tous les outils relevent des composantes « Activité » et « Participation » de la CIF.
Les trois outils qui prennent en compte le plus de modalités au sein de ces deux
composantes sont TACMC, I'Orthotics and Prosthetics Users’ Survey (OPUS) et le
Trinity Amputation and Prosthesis Experience Scales (TAPES). OPUS et TAPES sont
deux outils validés uniquement pour les adultes. Ce sont les seuls a couvrir la notion
d’'image corporelle qui est un aspect important de I'acceptation et de la poursuite de
I'utilisation de I'appareillage. lls comportent également des items relatifs a la douleur,
a I'emploi et aux relations sociales. L’interaction entre la prothése du membre
supérieur et son utilisateur est une question complexe : aucun outil ne peut d’ailleurs,
a lui seul, saisir totalement I'image de cette relation. Lindner et al (136) recommandent
pour cette raison I'utilisation de deux voire trois outils validés pour saisir les différents
aspects de cette interaction : pour les enfants, 'TACMC et le PUFI, et pour les adultes,
I'ACMC et certaines parties d'OPUS et de TAPES.

En 2018, Lindner et al ont publié une autre étude (137) dans laquelle ils ont montré la
forte corrélation entre TACMC (outils d’évaluation des capacités) et le PUFI (score de
performance). Les auteurs suggérent que I'entrainement des capacités pourrait aider
a faire reculer une partie des barrieres environnementales et donc améliorer la

participation.
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L’utilisation de ces outils spécifiques de I'usage d’une prothése de membre supérieur
peut étre complétée par celle d'outils de mesure de la fonction d’'un membre supérieur
non amputé. La Southampton Hand Assessment Procedure (SHAP) développée par
Light et al (138), permet d’évaluer, en 20 minutes, 12 taches spécifiques et 14 activités
de la vie quotidienne avec un chronométre et selon un protocole standardisé. Elle
n’est a ce jour pas encore validée en pédiatrie, mais Kyberd et al (139) montrent son
potentiel pour évaluer les capacités avec une main prothétique. Le Children’s Hand-
use Experience Questionnaire (CHEQ) développé par Skold et al (140) est également
intéressant (Annexe 8). Ce questionnaire cible des enfants et des adolescents &gés
de 3 a 18 ans. Il a été développé pour des enfants présentant un déficit fonctionnel, a
cause d'une hémiplégie par paralysie cérébrale, d'une amputation du membre
supérieur ou d'une paralysie obstétricale du plexus brachial. Les questions interrogent
la réalisation habituelle de 21 activités de la vie quotidienne ou les deux mains sont
généralement nécessaires. Les enfants plus agés et les adolescents peuvent
répondre eux-mémes aux questions. Les parents peuvent aussi répondre aux
questions pour ou avec l'enfant. Ce questionnaire est disponible en ligne et en
frangais.

L’équipe de Mano et al s’est intéressée au comportement adaptatif de I'enfant
présentant une ATMS (141,142). Pour cela, les auteurs ont utilisé I'échelle de
Vineland (ou Vineland Adaptative Behavior Scale — VABS, Annexe 6). La VABS
explore le comportement de I'enfant dans 4 domaines : communication, socialisation,
compétences en vie quotidienne et, pour les moins de 7 ans, motricité globale et fine.
La passation se déroule en 30 a 60 minutes selon un entretien semi-directif dont les
items suivent la chronologie du développement et des acquisitions de I'enfant. La
VABS refléte le niveau global d’autonomie et les capacités d’adaptation de I'enfant
dans son environnement. Les résultats sont rendus sous forme de quotient, situant

les enfants par rapport a la norme attendue, dans chaque domaine, en fonction de
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leur age. Cet outil a été étalonné a partir d’'un échantillon de 1245 sujets agés de 1
mois a 90 ans et a été développé pour I'évaluation de sujets présentant différents
handicaps comme la déficience intellectuelle, le trouble du spectre autistique, le
trouble déficitaire de I'attention/hyperactivité, les séquelles de traumatisme cranien ou
d’accident vasculaire cérébral, les troubles sensoriels, la perte d’autonomie liée a
I'age. Dans leurs études, Mano et al ont montré que les enfants présentant une ATMS
avaient un score « compétences motrices » significativement inférieur aux scores
médians des autres domaines et que ce score était inversement corrélé a I'age (141),
que les sujets utilisent ou non une prothese. En 2020, les mémes auteurs ont
également montré une augmentation significative du score « compétences motrices »
aprés 18 mois de prise en charge en ergothérapie chez les enfants usagers de
prothése de membre supérieur (142).

Pour terminer avec les outils d’évaluation des capacités des enfants présentant une
ATMS, Buffart et al (143) ont utilisé la AHA (Assistive Hand Assessment — Annexe 7)
qui est une échelle validée pour évaluer les capacités bimanuelles chez I'enfant a
partir de 18 mois. Elle a été créée initialement pour les enfants présentant une
déficience unilatérale de membre supérieur (paralysie cérébrale unilatérale ou
paralysie obstétricale du plexus brachial) Leurs travaux fournissent des résultats pour

des populations d’enfants présentant une ATMS, avec et sans appareillage.

V. Conclusion

A Tl'issue de cette partie et en considérant que les enfants porteurs d'une ATMS
présentent de maniére générale une déficience unilatérale de membre supérieur, il a
été possible de présenter 11 outils d’évaluation des capacités et de la performance. Il
parait important, d’un point de vue pratique, de noter que le CHEQ, la AHA et la VABS

sont les seuls outils de cette sélection validés en frangais. Parmi ces 11 outils, la VABS
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est le seul a fournir un reflet du fonctionnement adaptatif de I'enfant et de son

développement moteur.
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Tableau Il : Description des outils de mesure pour I'’évaluation des enfants usagers de prothéses de membres

supérieurs

inférieur, relation avec la qualité
de vie, qualité du service et
satisfaction envers la prothese

tout age (validé chez I'adulte
uniguement)

amputation acquise ou congénitale
uni et bilatérale

tout niveau d'amputation

Qualité de vie :
12 questions
service rendu : 11
satisfaction : 10

Outils Type Objectif principal Population cible Items/questions | Modalités Durée
ACMC Observationnelle Capacité a utiliser une PME dans | Usagers de PME de membre supérieur | 24 items pour Plusieurs 20-30
(version 2.0) des activités bimanuelles Tout age évaluer la exercices a min
2008 congénital et acquis capacité effectuer avec
uni et bilatéral d'utilisation de la | la prothése
tout niveau d'amputation main dans des
activités choisies
par le patient
CAPP-FSI Evaluation par les parents Statut fonctionnel chez les Usagers de prothéses de membre 1-4 ans : 34 items | Réponses 10 min
3 versions enfants avec une lésion du supérieur et inférieur MS écrites
1-4 ans membre supérieur delal7ans 4-7 ans : 32 items
4-7 ans amputation acquise ou congénitale MS
8-17 ans uni et bilatérale 8-17 ans : 17
tout niveau d'amputation items MS
CAPP-PSI Evaluation par les parents Satisfaction envers le port, la Usagers de prothéses de membre Satisfaction Réponses 10-15
1-17 ans fonction, I'apparence et le service | supérieur et inférieur envers la écrites min
rendu par la prothese delal7ans prothése : 4
amputation acquise ou congénitale items
uni et bilatérale Satisfaction
tout niveau d'amputation envers le service :
6 items
OPUS Evaluation par I'enfant Statut fonctionnel du membre Usagers de protheses et d'orthéses de | UEFS : 23 items Réponses 10-15
supérieur ou du membre membre supérieur et inférieur LEFS : 20 items écrites min
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PUFI — Evaluation par I'enfant Impact fonctionnel du port de la | Usagers de prothéses de membre 3-6ans: 26 Réponses 20 min
2 versions prothése supérieur et inférieur activités écrites (version
3-6 ans 3-18 ans 7-18 ans : 38 informatique
7-18 ans amputation acquise ou congénitale activités disponible)
uni et bilatérale
tout niveau d'amputation
UBET Observationnelle Fonction dans les activités Usagers et non usagers de prothéses de |9 taches a Réponses 20 min
bimanuelles avec et sans port de | membre supérieur accomplir pour 4 | écrites
prothése 2-21ans groupes d'age,
amputation congénitale évaluation des
unilatérale usagers et des
sous le coude non usagers de
prothese
UNB (version | Observationnelle Usage de la prothese dans les Usagers de prothese de membre 3 sous tests de 10 | Réponses 30 min
2005) activités bimanuelles supérieur taches écrites
2-21 ans 4 groupes d'age
amputation congénitale et acquise évaluation des
unilatérale compétences
au-dessus ou au-dessous du coude
SHAP Observationnelle Capacités a utiliser la prothése Usagers de prothese de membre 12 taches Plusieurs 20 min
dans des taches accomplies de supérieur adulte spécifiques et 14 | taches a
maniere standardisée activités de la vie | accomplir avec
quotidienne prothése,
chronométré
CHEQ Auto-questionnaire Performance dans activités ou les | Enfants et des adolescents entre 3 et 18 | 21 activités Questionnaire | 15 min
deux mains sont nécessaires ans 3-4 questions par | en ligne
activité
AHA Observationnelle Capacités bimanuelles A partir de 18 mois Session de jeux Jeux prédéfinis | 15 min
(vidéo enregistrement) Enfants présentant une atteinte adapté a I'age présentés (jeux)
unilatérale de membre supérieur successivement | 60 min
cotations
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VABS

Entretien semi directif

Evaluation du comportement
adaptatif selon 4 domaines

naissance-90 ans

297 qui
respectent un
ordre
développemental

Questionnaire
semi dirigé

30-60
min
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CHAPITRE IV : PROTOCOLE DE RECHERCHE

EARLIMB

77



l. Introduction

Ce chapitre a pour but de décrire le parcours d’élaboration du protocole de recherche
Earlimb qui débute en 2021 au CHU de Lille. Aprés avoir resitué la naissance de la
question de recherche, nous résumerons les différentes étapes de d’élaboration du

protocole de recherche, le choix des outils, I'écriture du protocole et son amélioration.

Il. Naissance du projet de recherche

Le docteur Alice Taquet a repris en 2016 une partie de I'activité de consultations
« malformations de membres » au centre Marc Sautelet. Portant I'héritage du Pr
Debeugny, I'équipe en place soutenait I'hypothése qu’un appareillage précoce, lors
des étapes de construction du schéma corporel, était générateur d’'une utilisation plus
efficace et plus durable par le patient. A l'inverse, un appareillage tardif (débuté au
moment de l'apprentissage du vélo par exemple) engendrerait un risque non
négligeable que I'enfant rejette sa prothése. En 2018, lorsque que nous avons évoqué
la possibilité d’'un travail de recherche sur ce sujet, le docteur Taquet m’informait
vouloir recueillir des données validées sur 'dge recommandé pour I'introduction de la
premiére prothése. En effet, ces informations seraient utiles pour le choix des parents
a propos de la prothétisation. Nous avons alors décidé de mener conjointement ce

projet de recherche, qui serait également le support de mon mémoire de these.
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Mll. Investigations des pratiques sur le plan national et revues de la
littérature

Au cours de I'année universitaire 2018-2019 et grace a I'enseignement dispensé dans
le cadre du Dipléme Universitaire d’Appareillage des Handicapés Moteur de Nancy il
m'a été possible de questionner en peu de temps plusieurs médecins et plusieurs
orthoprothésistes spécialisés dans l'appareillage de membre supérieur et dans
'appareillage pédiatrique. Les réponses que j'ai regu étaient trés hétérogénes, allant
de I'« inutilité de déranger les familles dont I'enfant se débrouille pour tout et sans
prothése » a un vif intérét pour la question. Cela nous a amenées a proposer un
questionnaire plus systématique et diffusé plus largement. Ce questionnaire et les
résultats sont présentés au Chapitre lll. lls sont consultables en Annexes 1 et 2 de ce
rapport. Environ la moitié des répondants, dont 70% travaillent au sein d’'un centre de
référence, ont déja appareillé un enfant présentant une ATMS avant I'age de 12 mois.
Seulement 15% des répondants ont déja appareillé un enfant avant I'age de 6 mois.
L’appareillage précoce, avant 6 mois, reste rare en France et la pratique semble
dépendre de I'expérience locale. Le questionnaire a aussi permis de mettre en lumiére
le raisonnement médical utilisé par les spécialistes de l'appareillage de membre
supérieur, raisonnement qui prend en compte le développement de I'enfant.
La suite du travail de recherche a donc consisté en un travail systématique de revue
de la littérature concernant I'age a I'introduction de la premiére prothése (Chapitre I,
partie Il). Les résultats obtenus complétent déja en partie la base d'informations
permettant de répondre au questionnement des familles. Les questions de I'utilisation
et du rejet de la prothése en fonction de I'age a l'introduction ont été abordées
principalement en Europe et aux Etats-Unis et révélent d'une part que I'appareillage

aprés 24 mois est associé a un nombre plus élevé de rejets, et d'autre part que
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I'appareillage avant 12 mois est associé a une utilisation ultérieure plus prolongée. La
British Society of Rehabilitation Medicine a publié des recommandations officielles en
2018 proposant un premier appareillage vers l'dge de 6 mois, au moment de
I'acquisition de la station assise.

L’étude de la question de I'age a I'introduction de la premiére prothése en cas dATMS
nous a permis, au travers des résultats de la revue de littérature, de prendre
conscience de la diversité des outils permettant d’évaluer en particulier les capacités,
la performance et la qualité de vie des enfants présentant une ATMS. Il s’est alors
avéré nécessaire de compléter notre recherche bibliographique pour établir une liste
exhaustive des outils disponibles afin de guider I'’élaboration de notre protocole.
Enfin, la question du développement moteur de I'enfant, évoquée par les répondants
du questionnaire (Annexe 2), a également fait 'objet d’'un travail de recherche
bibliographique. Ce travail a permis de préciser les notions de périodes de variabilité
primaire et secondaire et de définir la notion de précocité du développement moteur
de I'enfant (Chapitre Il). Ces informations nous ont permis par la suite de définir une

limite d’age pour l'introduction de la prothése dans le cadre du protocole de recherche.

V. Résultats des travaux de recherche : choix des outils utilisés dans le

protocole

IV.1 Age a l'introduction de la premiére prothése dans le protocole

Dans le chapitre I, nous avons vu que la période dite de variabilité primaire s’étend
jusqu’au troisieme mois de I'enfant et que durant cette période les mouvements
servent a explorer les possibilités intrinséques articulaires et musculaires. Ces

possibilités entrent, des la période foetale, en interaction avec I'environnement
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physique, sensoriel et affectif de I'enfant. Il est établi qu’entre 2 et 4 mois, le processus
du développement moteur entame une transition et que les mouvements se spécifient
et s’adaptent a I'environnement. Cette adaptabilité est le reflet d’'une maturation et
d’'un renforcement des circuits corticaux. Sur la base de ces connaissances, nous
avons proposé la limite de la fin du 4°™ mois pour définir I'introduction précoce de la
premiére prothése. Notre objectif est d’'amener la prothése dans I'environnement de
'enfant au début de la phase de variabilité secondaire, phase ou les informations
apportées par I'environnement jouent un réle dans I'apprentissage et I'amélioration de
la posture et du geste.

Il est possible de supposer que la prothese constitue en elle-méme de nouvelles
informations concernant I'environnement (sensorielles, physiques, affectives) et qu'au
fur et a mesure elle peut également devenir une aide a la réception des informations

externes et au contréle de I'environnement.

V.2 Outils d’évaluation

A l'issue du travail de recherche sur les outils de mesure, nous avons retenu dans un
premier temps la VABS et 'AHA pour étudier le développement et les capacités des
enfants apres appareillage précoce. Le CHEQ a été rajouté dans un second temps,
afin d’ajouter une mesure de performance en regard des mesures du comportement
adaptatif et des capacités.
L’objectif de ce projet de recherche est d’éclairer les réponses a plusieurs questions :
- Le comportement adaptatif moteur a 9 mois, 24 mois et 3 ans est-il
significativement différent chez les enfants présentant une ATMS, aprés

appareillage précoce, en comparaison a la population générale ?
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- Y a-t-il une augmentation de cet écart entre 9 mois et 3 ans, comme le suggére
I'équipe de Mano et al (142)?

- Quel est le niveau des compétences bimanuelles a 3 ans, reflétées par 'AHA,
chez les enfants présentant une ATMS appareillés précocement ?

- Y a-t-il une corrélation entre le comportement adaptatif moteur et les
compétences bimanuelles a 3 ans chez les enfants présentant une ATMS
appareillés précocement ?

- Y a-t-il une corrélation entre la performance quotidienne reflétée par le CHEQ
et les compétences bimanuelles a 3 ans chez les enfants présentant une ATMS

appareillés précocement ?

V. Protocole de recherche Earlimb

V.1 Présentation du protocole : Etude du comportement adaptatif moteur de I'enfant
présentant une agénésie unilatérale de membre supérieur aprés prothétisation

précoce

Le protocole de recherche Earlimb est présenté en Annexe 3.

Les outils d’évaluation VABS, AHA et CHEQ sont disponibles en Annexes 6, 7 et 8.

V.2 Parcours du protocole

En juillet 2019, alors que le projet en était au tout début de son développement, il m’'a
été possible de le présenter lors de la Summer School organisée par I'European
Academy of Childhood Disabilities a I'occasion d’'un exercice de groupe dirigé par le
Professeur Hans Forssberg intitulé From research question to research. Pour cette
présentation, nous proposions de comparer les résultats d’'imagerie fonctionnelle entre

enfants appareillés précocement, enfants appareillés a 12 mois et enfants ne
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présentant pas d’ATMS (groupe contrdle). Les conclusions de I'exercice avaient été
1) de reformuler la question de recherche pour choisir les bons outils, 2) d’essayer de
modifier le protocole pour créer une étude prospective, 3) de favoriser les études
portant sur les activités, et surtout sur la participation selon les catégories de la CIF,
afin d’orienter le projet de recherche en utilisant le concept de family centered care
(soins centrés sur la famille). Par la suite, la confrontation a la réalité des moyens
financiers et organisationnels nous a également rapidement fait abandonner l'idée
d’utiliser I'étude par IRM fonctionnelle.

La premiére version du protocole a été envoyée a la fin de I'année 2019 a la Maison
régionale de la recherche clinique du CHU de Lille. Aprés plusieurs navettes et
modifications de forme principalement, nous avons proposé un protocole de suivi
prospectif, avec deux groupes (un groupe avec appareillage précoce, I'autre groupe
avec appareillage a 9 mois) et nous avons choisi d'utiliser, comme outils d'évaluation,
I'AHA et I'échelle de Brunet-Lezine qui, bien qu’elle ne soit pas répertoriée dans la
littérature scientifique, est couramment utilisée en pratique clinique. Sur la base de ce
protocole, jai pu rencontrer le Professeur Duhamel en charge de la méthodologie et
de I'analyse statistique des projets de recherche coordonnés par la Maison régionale
de la recherche clinique en Aolt 2020. Aprés avoir échangé avec le Pr Duhamel au
sujet de la prévalence des cas dATMS et du nombre moyen de consultations
annuelles au Centre de référence des anomalies du développement et de
malformations de membres, il a été nécessaire de réduire la recherche a une étude
prospective portant sur un seul groupe d’enfants appareillés précocement. Le Pr
Duhamel a également souligné la nécessité d’approfondir la recherche bibliographique
afin de disposer de données déja présentées dans la littérature au sujet des enfants

présentant une ATMS. Or, I'échelle de Brunet-Lézine n’est pas une échelle citée dans
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la bibliographie. Il a donc fallu affiner cette partie du travail et utiliser d’autres mots clés
associés a 'ATMS dans les moteurs de recherche. C’est ainsi que nous avons trouvé
I'échelle VABS, que nous proposons dans le protocole actuel.

Apreés validation sur le plan méthodologique et statistique, le protocole a été soumis
en décembre 2020 au bureau de la Maison régionale de la recherche clinique. A partir
de cette étape le protocole a été relu par des référents en vigilance et en
reglementation meédicale. Différents points ont été soulevés et ont fait I'objet
d’échanges rapportés en Annexe 4. Aprés accord du bureau de promotion, il a ensuite
été nécessaire d’établir un dossier d’assurance ainsi qu'un dossier destiné au Comité
de Protection des Personnes (CPP). Le projet Earlimb a regu l'avis favorable du CPP

en mars 2021.
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CHAPITRE V : DISCUSSION
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Hypothéses et perspectives

La VABS va nous permettre de recueillir des informations sur le comportement
adaptatif de I'enfant présentant une ATMS. Nous pouvons formuler des hypothéses
fortes concernant notre population d'étude. En effet, nous pensons que notre
population ne présentera pas de différence significative avec la population générale
concernant les catégories communication et socialisation. Nous pensons également
que seuls quelques items de la catégorie autonomie dans la vie quotidienne (comme
enfiler seul des vétements élastiques ou mettre ses chaussures sans aide) seront
déficitaires. Par contre, nous nous attendons a une différence significative par rapport
a la population générale pour la catégorie motricité. L’évolution des scores au cours
du temps sera également un élément important a étudier. En effet, comme les activités
citées sont de plus en plus difficiles au fur et a mesure que I'enfant grandit, nous
pensons que I'écart par rapport a la population générale peut augmenter avec 'age.
Par contre, nous pensons que cette décroissance prévisible du score avec I'age peut
étre freinée pour les individus qui auront un usage plus important de leur prothése. Au
terme de I'étude, il sera intéressant de confronter les résultats de notre population a
ceux de la littérature.

Nous supposons que les résultats de la AHA réalisée a 3 ans mettrons en évidence
des difficultés dans les activités bimanuelles. Il est possible que ces résultats soient
meilleurs chez les enfants qui portent réguliérement leur prothése et I'incluent dans la
vie quotidienne. Nous pensons également que les résultats du CHEQ mettront en
évidence des difficultés en termes de performance dans la réalisation des activités de
la vie quotidienne.

Nous espérons pouvoir développer cet axe de recherche et aimerions suivre notre

population sur le long terme. Par exemple au cours de la 6°™ année, nous pourrions
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proposer un protocole simple d’évaluation ponctuelle (par la VABS, la AHA et le
CHEQ) et développer une étude multicentrique, incluant alors des enfants non
appareillés précocement et nous permettant d’avoir un regard comparatif sur le

fonctionnement de I'enfant en fonction de I'age a l'introduction de la premiére prothése.

Forces et faiblesses du protocole de recherche Earlimb

Dans un premier temps nous allons discuter la construction méthodologique du
protocole de recherche Earlimb pour faire un bilan des forces et des faiblesses que
nous avons pu identifier avant la mise en place de I'étude. Tout d’abord, nous sommes
conscients que I'étude s’intéresse a une pathologie rare, et donc a un petit effectif de
patients, ce qui engendre une certaine faiblesse sur le plan statistique. Pour
augmenter le nombre d’inclusions, il a été envisage de réaliser une étude
multicentrique. Cela s’est finalement révélé difficile a mettre en ceuvre a cause des
différences de pratiques médicales entre les centres d’appareillage dont découle
I'expérience que les orthoprothésistes peuvent avoir de I'appareillage précoce.

Nous avons conscience que l'effectif attendu (entre 20 et 40 inclusions sur 24 mois)
puisse sembler restreint pour la recherche scientifique de maniére générale, mais nous
pensons qu’il reste relativement important en comparaison des autres études menées
sur le méme sujet. De plus, I'objectif principal de I'étude est évalué grace a la VABS,
dont le quotient est un résultat par rapport a une norme et reflétera le fonctionnement
de I'enfant non pas par rapport aux autres enfants présentant une ATMS mais aux
enfants de sa classe d’age dans la population générale.

A propos du design de I'étude, son caractére prospectif est une force a souligner, ce
type de recherche restant rare dans les études publiées précédemment (voir Chapitre

IIl). Dans la toute premiere version du protocole, nous souhaitions créer deux groupes
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d’évaluation : un groupe pour lequel I'appareillage débuterait entre 2 et 4 mois et un
groupe pour lequel I'appareillage débuterait entre 9 et 12 mois. Nous espérions pouvoir
comparer I'effet d’'un appareillage précoce sur les compétences de I'enfant et sur son
développement moteur. Des les premiers échanges avec I'équipe de statisticiens et
compte-tenu du faible effectif attendu, il n’a malheureusement pas été possible de
monter I'étude avec deux groupes comparatifs.

L’étude Earlimb est une étude de type interventionnelle, ou l'intervention est la
prothétisation précoce de I'enfant. L'avantage de s’intéresser au développement de
I'enfant et a ses compétences bimanuelles avant trois ans est qu'’il est peu probable
que les sujets soient exposés a d’autres interventions spécialisées. En effet, a cet age,
les enfants ne nécessitent pas de prises en charge rééducatives particuliéres. Pour
l'appareillage des enfants présentant une ATMS, il existe deux situations
d’accompagnement :

- quand l'appareillage est souhaité précocement par le biais d’'une éducation et
d’'un accompagnement parental (mise en place et entretien de la prothése,
guidance a propos des jeux et des stimulations possibles)

- par des séances d’ergothérapie en cas d’objectifs spécifiques, a tous les ages
de la vie (par exemples : apprendre a faire du vélo, apprendre a utiliser un

instrument de musique, un outil de cuisine...)

A propos des outils de mesure retenus, le choix de I'échelle VABS comme oultil
principal d’évaluation s’est fait par élimination progressive. En pratique clinique en
France, I'échelle de Brunet-Lézine(144) est largement utilisée, méme si elle est tres
peu présente dans la littérature scientifique. D’autres échelles comme la Hammersmith

Infant Neurological Examination (145) ou la Alberta Infant Motor Scale (146) sont des
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échelles d’évaluation neurologique de l'enfant, utilisées principalement dans les
populations présentant ou risquant de présenter un trouble du neurodéveloppement.
La Bayley Scale of Infant and Toddler Development est une autre échelle globale
d’évaluation du développement psychomoteur (147). Elle utilisée en clinique et en
recherche, chez l'enfant de 1 a 42 mois. Cependant, la version actuelle est
relativement ancienne (2005) et n'a jamais été utilisée dans une population d’enfants
présentant une ATMS. La Bayley est cependant a retenir pour des études ultérieures,
la 4¢me version étant disponible depuis septembre 2019 pour les pays anglophones et
donc potentiellement disponible a court terme en France.

Pour conclure sur ce point, la VABS était la seule échelle reflétant I'autonomie de
I'enfant suivant les acquisitions chronologiques du développement psychomoteur et
ayant déja été utilisée en recherche clinique dans des populations semblables a celle
de notre étude. Un autre avantage de la VABS, partagé avec d’autres scores normés,
est qu’elle permet de comparer un individu par rapport a une population témoin d’'un
méme groupe d’age. Son utilisation permet donc d’évaluer le niveau de difficultés
motrices d'un patient par rapport a des enfants ne présentant pas d’ATMS. Elle est
également un outil d'accompagnement global des familles, en mettant en évidence les
compétences et les forces de I'enfant selon les autres domaines du développement et

de 'autonomie individuelle.

Concept d’intervention précoce et ATMS

En plus des remarques méthodologiques que nous venons d’aborder, il nous
paraissait €également important de revenir sur le concept d’intervention précoce dans
le cadre de notre recherche. Selon le rapport d’experts coordonné par Boris Cyrulnik

intitulé Les 1000 Premiers Jours (148), il s’agit de proposer « des interventions
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précoces, intensives et structurées afin de minimiser les troubles, de réduire les sur-
handicaps et de favoriser le développement de I'enfant ». Ce rapport a été sollicité par
le gouvernement frangais dans le but de prévenir et limiter le handicap des enfants
présentant ou risquant de présenter un trouble du neurodéveloppement. Bien entendu,
les enfants présentant une ATMS sont, par définition, des enfants ne présentant pas
de trouble du neurodéveloppement. lls ne risquent pas plus que la population générale
de présenter des difficultés cognitives ou comportementales. Néanmoins, le principe
consistant a « agir précocement pour limiter le handicap » nous semble convenir tout
a fait a la population de notre étude. Il nous parait important de souligner que si I'on
considere que la prothése de membre supérieur peut limiter le sur-handicap et
permettre a l'enfant, comme a l'adulte, d’accéder a des activités bimanuelles
particulieres, il est tout aussi nécessaire de considérer que 'accompagnement précoce
de I'enfant et de sa famille puisse intervenir au moins en partie sur la trajectoire
développementale de I'enfant et donc avoir un effet positif sur la limitation du handicap
ultérieur.

Concernant I'intensité de l'intervention, nous avons choisi de ne pas imposer de durée
de port de la prothése par I'enfant mais nous récolterons, a chaque visite, les temps
(en moyenne d’heures par jour et de jours par semaine) du port de la prothése par
I'enfant ainsi que de la présence de la prothése dans son champ visuel. En nous
appuyant sur notre expérience clinique et sur une revue de littérature (149) évaluant
I'efficacité d’interventions précoces parentales auprés d’enfants vulnérables, nous
conseillerons le port de la PVS en temps partiel, cing jour sur sept. Nous proposerons
des moments de jeux avec la prothése (la prothése peut étre le jouet). Nous
suggérerons par exemple une période quotidienne : demi-journée a la créche, les

temps de sieste, le soir jusqu’au coucher... adaptée aux préférences des parents.
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Quelles legcons tirer des études de la participation et du sur-handicap chez
I'adulte présentant une absence de membre supérieur ?

Par ailleurs, il nous parait intéressant de partager quelques chiffres concernant I'adulte
présentant une absence de membre supérieur pour aborder les questions de
participation (représentée chez I'adulte par la présence d’'une activité professionnelle)
et de sur-handicap (représenté par la survenue de troubles musculo-squelettiques).
En 2016, I'équipe de Postema et al a publié un article sur la participation a un travail
et les facteurs contributifs a cette participation chez les personnes présentant une
amputation acquise ou congénitale de membre supérieur (150). Les facteurs
prédicteurs, et leur modalité favorable, identifiés pour avoir un emploi étaient : le sexe
masculin, I'adge jeune, le niveau d’éducation élevé, la bonne santé globale et 'usage
d’'une prothése.

La méme équipe publie également en 2016 les résultats d’'une enquéte, réalisée aux
Pays-Bas, concernant 263 individus présentant une amputation congénitale ou
acquise de membre supérieur et 108 individus controle (151). La prévalence annuelle
des plaintes concernant les troubles musculo-squelettiques était 2 fois plus élevée
chez les individus que chez les contréles. Les douleurs rapportées intéressaient
préférentiellement le bras non atteint, le cou et le rachis cervical. Dans une autre étude
menée aupres de 65 personnes présentant une absence unilatérale acquise ou
congénitale de membre supérieur, la premiére cause de douleurs chez ces individus
étaient reliée a la présence d’'un syndrome du canal carpien di a une surutilisation du
membre sain (152). Le syndrome du canal carpien était moins fréquent chez les
usagers de prothese (esthétique ou myoélectrique) que chez les non usagers. Les

douleurs les plus fréquentes ensuite étaient celles de I'épaule, du cou et du coude.
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Ces études montrent bien que les personnes présentant une absence de membre
supérieur ont plus de douleurs a I'dge adulte que la population générale, que leur
amputation soit congénitale ou acquise. Par ailleurs elles mettent en évidence que la
sur-utilisation du membre sain est un facteur causal important des troubles musculo-
squelettiques et qu'il est donc important d'avoir une action préventive dés le plus jeune

age.

Est-il possible d'aller plus loin dans I'évaluation des compétences adaptatives
des enfants présentant une ATMS ?

Nous avons choisi de suivre les compétences adaptatives des enfants grace a la
VABS et d’évaluer le niveau d’activité grace a 'AHA et au CHEQ mais il aurait été
possible de s’intéresser a d’autre compétences. En effet, parmi les différentes
compétences cognitives qui se mettent en place au cours du développement
psychomoteur, la conscience corporelle (en anglais body knowledge) est un savoir
implicite qui concerne notre corps, sa forme, sa position, et la capacité a 'orienter dans
le temps et dans I'espace. Mano et al (2020) se sont intéressées a cette compétence
et ont publié deux études a ce propos chez les enfants présentant une absence de
membre. lIs ont rappelé les trois niveaux de conscience corporelle : celle du schéma
corporel faisant référence a la conscience internalisée des positions relatives des
parties du corps grace aux informations sensorielles pergues, la représentation
visuo-spatiale du corps qui permet a chaque individu de définir la « carte
topologique » de son propre corps incluant les limites corporelles et la proximité dans
les relations interpersonnelles et la connaissance lexicale et sémantique du corps

qui permet de traduire le corps selon les codes du langage. Cette compétence fait

références aux noms, fonctions et relations des parties du corps avec I'environnement.
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Dans leur premiéere étude (153), 20 enfants &gés de 5 a 12 ans (6 présentant une
ageéneésie de membre inférieur et 14 contréles) ont passé deux tests : dessiner un
autoportrait (représentation visuo-spatiale) et nommer les parties de leur corps
(connaissance lexico-sémantique). Les dessins des enfants présentant une agénésie
uni- ou bilatérale de membre inférieur ne différaient pas de ceux du groupe-controle :
il n’était pas noté de différence significative entre les deux groupes concernant la
présence des parties du corps attendues et les dimensions des membres dessinés.
Par contre, les enfants du groupe agénésie avait une connaissance lexico-sémantique
plus faible de leur corps que le groupe contrdle.

Dans leur deuxieme étude (154), Mano et al ont inclus 20 enfants de 5 a 11 ans, 6
présentant une ATMS et 14 dans le groupe contrdle. Les deux tests étaient identiques :
réaliser un autoportrait et dénommer les parties du corps. Les enfants présentant une
ATMS ont omis leur nez et leurs mains plus souvent que les enfants du groupe-
contréle. lls avaient également un taux plus faible de réponses a la dénomination des
bras, mains, jambes et pieds que les enfants du groupe-contrdle. Les 6 enfants du
groupe ATMS étaient usagers de prothéses (PVS et PME), seul un enfant s’est
représenté avec une asymeétrie droite/gauche et se dessine donc avec son agénésie,
deux enfants se sont dessinés avec leurs deux mains de maniére symétrique et les 3
autres ne se dessinaient aucune main.

Ces deux articles reposent sur des effectifs assez faibles sur le plan statistique mais
ils sont néanmoins intéressants car ils interrogent la conscience corporelle de I'enfant
présentant une absence congénitale de membre et permettent de formuler deux
remarques : il semble exister une différence de représentation visuo-spatiale du corps
entre les enfants présentant une agénésie de membre inférieur et ceux présentant une

ATMS, les premiers se représentant plus frequemment avec deux membres inférieurs.
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Sur le plan fonctionnel, il parait évident que la prothése de membre inférieur permet
de marcher, de courir et de jouer avec les autres enfants, tous les jours, alors que la
prothése de membre supérieur n’est par exemple pas indispensable pour ces mémes
activités et est donc moins systématiquement portée. On peut alors se demander si
cette différence ne reflete pas la différence d’'intégration de la prothése au niveau de
la conscience corporelle. |l est possible de supposer que I'expérience motrice permise
par la prothétisation differe pour les deux types d’agénésie de membre (inférieur
versus supérieur) et impacte la construction de la conscience corporelle. Par ailleurs,
quel que soit le niveau du membre absent (supérieur ou inférieur), 'absence d’un
membre semble influer de fagon similaire le niveau de connaissance lexico-

sémantique du corps a un age donne.

Child 4 Child 5 Child 6

Figure 12 : autoportraits d’enfants présentant une agénésie congénitale de membre(s) inférieur(s),

d’aprés Mano et al (2019)
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Figure 13 : autoportraits d’enfants présentant une agénésie transverse de membre supérieur

L'appareillage de I'enfant présentant une ATMS est une question relevant d'une
démarche médicale pluridisciplinaire et nécessitant un travail de
communication avec le patient et sa famille

Pour terminer, il faut souligner le fait que ce travail s’inscrit dans une démarche
multidisciplinaire et transversale. Il a permis de récolter des informations concretes,
disponibles a I'avenir pour les consultations spécialisées au centre de référence des
maladies rares et anomalies du développement de I'hépital Jeanne de Flandres ainsi
que pour les consultations d’appareillage du membre supérieur du centre Marc
Sautelet. S’intéresser au développement de I'enfant et a la maniére la plus efficace de
'accompagner implique de s’intéresser a ses besoins en tant qu’individu et membre
d’'une famille et de prendre en compte I'évolution de ses besoins et de ses attentes au
cours du temps. Ce travail a nécessité de croiser les regards de différentes spécialités
qui gravitent autour de I'enfant et de sa famille : la génétique médicale pour la

compréhension des mécanismes de développement foetal et de ["apparition de
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malformations ; la neurologie et la psychologie développementale pour éclairer les
liens entre comportements moteur et maturation cérébrale et la médecine physique et
de réadaptation pour la présentation des modalités de restitution et d’adaptation de la
fonction de I'avant-bras et de la main grace a I'appareillage. Qu'est-ce que tu en déduis
? Est-ce que le recours régulier a ces regards croisés de différentes disciplines
meédicales te tient a coeur pour la suite de ta carriere ? Tu peux le dire a cet endroit-la
(je I'ai fait pour le mémoire et je ressens la nécessité de le poursuivre a l'avenir.

En prenant encore plus de distance, nous pouvons également présenter la question
de I'appareillage de I'enfant présentant une ATMS comme étant a la fois une question
d'ordre éthique : I'enfant présentant une ATMS est-il un enfant présentant un
handicap, quel en est son impact et qu'est-il nécessaire de restaurer ? Elle est
également une question d’ordre technique : comment la prothése peut-elle s’intégrer
au corps vivant en cours de développement ? Si les réponses a ces questions peuvent
s’appuyer sur le cadre que nous avons tenté d’éclairer dans notre travail, leur
formulation restera toujours le fruit d’'une collaboration entre l'individu, sa famille et les
soignants. Cette relation est le socle du processus d’appareillage, elle est donc vouée

a évoluer et elle est marquée par la maniére de communiquer.
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ANNEXES

ANNEXE 1 : Questionnaire d’investigation sur I’age a I'introduction de la
premiére prothése en cas d’ATMS en France

Questionnaire - Etude EARLIMB

Bonjour,

Je suis interne de 5éme semestre en MPR, et je prépare un travail de recherche sur I'age a
l'introduction de la toute premiére prothése chez I'enfant présentant une agénésie de
membre supérieur.

L'équipe lilloise propose depuis environ 40 ans un accompagnement précoce de I'enfant et
de ses parents, notamment depuis la création du centre de référence - malformations de
membre au CHRU de Lille, qui permet de rencontrer les parents en équipe pluridisciplinaire
lors de consultations anténatales et dans les premiers mois qui suivent la naissance.

Quand les parents souhaitent appareiller leur enfant, la prothétisation peut débuter a 3 mois.

La revue de littérature effectuée nous apprend que la prise en charge de ces enfants est
basée sur I'expérience locale, sans argument scientifique établi concernant le "meilleur" age
pour introduire la toute premiére prothése (esthétique). A ce jour, nous savons qu'une
introduction aprés 12 mois est associée de maniere significative a un plus fort risque de
rejet ultérieur.

Afin d'essayer d'illustrer les pratiques des différentes équipes en France, je souhaiterais

recueillir le témoignage de médecin MPR, internes, professionnels qui prennent ou ont pris
en charge des enfants présentant une agénésie unilatérale de membre supérieur.

*Obligatoire

Quelle est votre fonction ? *

Interne de MPR
Chef de Clinique ou Assistant en MPR

Médecin Sénior (PH, médecin rattaché, contractuel, en structure médico-sociale, en
SSR...)

Interne ou médecin d'une autre spécialité

OO O OO

Autre profession

Quel age avez vous ?

Votre réponse

Dans quelle ville exercez-vous ? *

Votre réponse



Dans quelle structure exercez-vous actuellement ? (I'endroit ou vous effectuez
votre activité d'appareillage) *

(O Dans un centre hospitalier HORS CHU
O Dans un CHU
O Dans une structure médico-sociale

O Dans un centre de rééducation (organisme privé a but lucratif ou non)

O Autre

Avez-vous déja pris en charge ou assisté a la prise en charge en appareillage d'un
ou plusieurs enfants présentant une agénésie unilatérale de membre supérieur ?

*

O oui
O Non

Faites-vous partie ou étes vous rattaché ou en contact avec un centre
spécialisé/centre de compétence "malformation de membre" ?

O oui
O Non

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothese
esthétique de membre supérieur chez un enfant de 12 mois ou moins, présentant
une agénésie de membre supérieur ?

O oui
O Non

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése
esthétique de membre supérieur chez un enfant de 9 mois ou moins, présentant
une agénésie de membre supérieur ?

O oui
O Non
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Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése
esthétique de membre supérieur chez un enfant de 6 mois ou moins, présentant
un agénésie de membre supérieur ?

O oui
O Non

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothese
esthétique de membre supérieur chez un enfant de 4 mois ou moins présentant
une agénésie de membre supérieur ?

O Oui
O Non

Si vous rencontrez des parents lors d'une consultation anténatale ou lors des 3
premiers mois qui suivent la naissance d'un enfant présentant une agénésie de
membre supérieur et que ceux-ci souhaitent appareiller leur enfant, a quel age
proposez-vous d'introduire la premiére prothése ? *

Votre réponse

Merci beaucoup pour votre aide ! Vous pouvez laisser ici un commentaire, ou
m'envoyer un mail & marianne.lejeune0é6@gmail.com

Votre réponse

Envoyer
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ANNEXE 2 : Résumé des réponses au questionnaire a propos de I’age a

I'introduction de la premiére prothése en cas d’ATMS en France

Quelle est votre fonction ?

13 réponses

@ Interne de MPR

@ Chef de Clinique ou Assistant en MPR

® Médecin Sénior (PH, méd
contractuel, en structure médico-sociale,
enSSR...)

@ Interne ou médecin d'une autre
spécialité

@ Autre profession

Quel age avez vous ?

12 réponses

28 ans 29 30 32 33 37 38 46 ans 50 57

Dans quelle ville exercez-vous ?

13 réponses

BREST Concarneau Lyon Saint Fargeau-Po... angers marseille
Caen Lausanne Saint Etienne Saint Maurice bordeaux

Dans quelle structure exercez-vous actuellement ? (I'endroit ou vous effectuez votre activité
d'appareillage)

13 réponses

@ Dans un centre hospitalier HORS CHU

@ Dans un CHU

@ Dans une structure médico-sociale

@ Dans un centre de rééducation (
organisme privé a but lucratif ou non)

@ Autre

100



Avez-vous déja pris en charge ou assisté a la prise en charge en appareillage d'un ou
plusieurs enfants présentant une agénésie unilatérale de membre supérieur ?

13 réponses

@ Oui
@ Non

Faites-vous partie ou étes vous rattaché ou en contact avec un centre spécialisé/centre de
compétence "malformation de membre" ?

13 réponses

@ Oui

@ Non
30,8%

&

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése esthétique de
membre supérieur chez un enfant de 12 mois ou moins, présentant une agénésie de membre
supérieur ?

13 réponses

@ Oui
@ Non

53,8%

&

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése esthétique de
membre supérieur chez un enfant de 9 mois ou moins, présentant une agénésie de membre
supérieur ?

13 réponses

@ Oui
@ Non

&
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Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése esthétique de
membre supérieur chez un enfant de 6 mois ou moins, présentant un agénésie de membre
supérieur ?

13 réponses

@ Oui
@ Non

84,6%

Avez-vous déja prescrit (ou vu prescrire en consultation) une prothése esthétique de
membre supérieur chez un enfant de 4 mois ou moins présentant une agénésie de membre
supérieur ?

13 réponses

@ Oui
@ Non

ey

Si vous rencontrez des parents lors d'une consultation anténatale ou lors des 3 premiers mois qui
suivent la naissance d'un enfant présentant une agénésie de membre supérieur et que ceux-ci
souhaitent appareiller leur enfant, a quel age proposez-vous d'introduire la premiére prothése ?

13 réponses

dés que demandé par les parents

vers 5-6mois

En fonction du développement psychomoteur de I'enfant et de I'atteinte liée a 'agénésie
Je ne fait pas cette proposition, j'attend et répond au question des parents

6 mois
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pas d'age fixe, j'informe les parents des différentes possibilités d'appareillage dés le premier contact, et en
expliquant qu'on peut éventuellement commencer trés précocément, je donne le repére de la diversification
alimentaire soit 4-6mois.

Mais j'informe tout autant sur la possibilité de ne pas appareiller.. je ne pousse pas pour l'appareillage, ni
esthétique car il ne me semble pas utile de stigmatiser I'enfant comme enfant "anormal” nécessitant
absolument une prothése pour étre "normal” ; ni fonctionnel puisque les enfants agénésiques développent
finalement des capacités d'adaptation telles qu'ils sont souvent + a l'aise sans qu'avec leur prothése. Cela dit
il s'agit d'un raisonnement basé sur le compagnonnage local et ma petite expérience clinique, et non sur des
données scientifiques.. je reconnais que je n‘avais pas cette notion de rejet + important si appareillage débuté
aprés 12 mois.

je ne fais pas de CS anténatale
la plupart du temps je ne propose pas d'appareillage esthétique chez le tout petit, mais si les parents
semblent tres demandeurs j'ai déja prescrit vers les 6-9 mois au plus tot, sinon plutét a I'age du premier type

de déplacement comme le 4 pattes ...

8-9 mois moment de la prise bimanuelle

8-9 mois moment de la prise bimanuelle
Situation non rencontrée

pas d'expérience

Je ne sais pas

Lorsque c'est une demande des parents ou de I'enfant. Le plus jeune a qui j'en ai prescrit une avait 4 ans et
c'était sa demande: pas de possibilité Ni nécessité de prothése fonctionnelle c’était une esthétique.

Tout dépend de si il y a possibilité d’'une prothése fonctionnelle, du niveau Et du type de I'agénésie, des
limitations qu'on peut compenser avec une prosthése, de la volonté des parents et de I'enfant.

Aucune urgence ou nécessité absolue, laisser developer la motricité sans appareillage ou avec et sans
appareillage. Et de quelle type de fonction a chercher pour la prothése (main d’appuis, apprentissage du
velo...)
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SYNOPSIS COMPLET EN FRANCAIS

PROMOTEUR Centre Hospitalier Universitaire de Lille

TITRE LONG Etude du comportement adaptatif moteur de I'enfant présentant une agénésie
unilatérale du membre supérieur aprés prothétisation précoce.

TITRE COURT Pr()’thfét!sation précoce et gqmportement adaptatif moteur de I'enfant présentant une
agénésie de membre supérieur.

ACRONYME EARLIMB

COORDONNATEUR Dr. Alice TAQUET

CONDITION MEDICALE

Présenter une agénésie unilatérale de I'avant-bras

MOTS CLES Agénésie, amputation, congénital, développement, autonomie, participation,
prothése, membre supérieur, motricité, comportement moteur

NOMBRE DE CENTRES 1 centre
Il n'existe a I'heure actuelle aucun consensus médical concernant I'age idéal a
lintroduction de la premiére prothése chez I'enfant présentant une agénésie
unilatérale de membre supérieure.

RATIONNEL

Cette étude repose sur les crittres de la Classification Internationale du
Fonctionnement et du Handicap, elle a pour objectif de mieux connaitre le
comportement adaptatif moteur de I'enfant aprés prothétisation précoce.

PLAN EXPERIMENTAL

Etude prospective monocentrique longitudinale comportant un seul groupe de
patients.
Suivi prospectif pendant les 3 premiéres années de prothétisation.

GROUPES
COMPARATEURS ET Un seul groupe de patients : enfants présentant une agénésie unilatérale de membre
TRAITEMENT(S) supérieur avec protocole de prothétisation précoce avant 4 mois révolus.
ETUDIE(S)
Objectif principal :
Evaluer le comportement adaptatif moteur des enfants présentant une agénésie de
membre supérieur aprés intfroduction précoce de la premiére prothése.
Critere d’évaluation principal :
Score VABS-II domaine « Motor Skills » a 24 mois
OBJECTIFS ET ijectif secondaire n°1 :
CRITERE(S) Evaluer le niveau d'activité en termes de capacité chez les enfants présentant une
D’EVALUATION agénésie de membre supérieur aprés introduction précoce de la premiére prothése.

Critére d’évaluation secondaire n°1 :

- Score AHA a3 ans

- Score VABS-I| Domaine Communication a 9, 24 mois et 3 ans
- Score VABS-II| Domaine Autonomie a 9, 24 mois et 3 ans

- Score VABS-II Domaine Socialisation a 9, 24 mois et 3 ans

- Score VABS-I| Domaine Motfricité a 9 mois et 3 ans

- Score CHEQ a 3 ans
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POPULATION ETUDIEE

Population cible
Enfant présentant une agénésie unilatérale de membre supérieur

Critéres d’inclusion :

- Enfant de sexe masculin ou féminin

- Enfant 4gé de 1 mois a 3 mois et demi

- Pose dune prothése chez un patient présentant une agénésie de membre
supérieur isolée de type hémimélie transverse unilatérale du segment avant-bras

- Patient assuré social

- Patient disposé a se conformer a toutes les procédures de I'étude et a sa durée

- Avec signature du consentement éclairé des responsables |égaux

Critéres de non inclusion :

- Enfants présentant un ou des facteurs de haut risque de troubles du
neurodéveloppement :

o Grande prématurité (< 32 semaines d'aménorrhée [SA])

o Prématurés < 37 SA avec retard de croissance intra-utérin (RCIU) ou petit
poids pour I'age gestationnel (PAG) < 3e percentile ou < - 2 DS pour I'AG et
le sexe selon les courbes de références nationales)

o Une encéphalopathie supposée hypoxo-ischémique ayant une indication
d'hypothermie thérapeutique

o Un accident vasculaire cérébral (AVC) artériel périnatal (diagnostiqué entre
la 20e semaine de vie foetale etle 28e jour de vie y compris chez le nouveau-
né prématuré).

o Les anomalies de la croissance cérébrale : microcéphalie avec périmétre
cranien < - 2 DS a la naissance vérifiée secondairement ou macrocéphalie
>+ 3 DS pour le terme (persistant aprés une seconde mesure).

o Des antécédents familiaux de TND sévere au premier degré (frére ou sceur
ou parent)

o Les infections congénitales symptomatiques a cytomégalovirus et autres
feetopathies infectieuses : toxoplasmose, Zika, rubéole...

o Les méningo-encéphalites bactériennes et virales herpétiques

o Les cardiopathies congénitales complexes opérées : transposition des gros
vaisseaux ; syndrome d'hypoplasie du ventricule gauche.

o Une exposition périnatale a un toxique majeur : certains antiépileptiques
(valproate de sodium); exposition sévére a l'alcool et/ou avec signes de
foetopathie.

o Une chirurgie majeure, prolongée et répétée (cardiaque, cérébrale,
abdominale, thoracique).

- Exclusion de toutes les agénésies s'inscrivant dans un syndrome

polymalformatif, vasculaire (syndrome de Poland), cause génétique connue...

- Exclusion de toutes les autres formes d'agénésie (bilatérale, longitudinale,

persistance de reliquats de main),

- Refus de consentement d'un ou des deux titulaires de I'autorité parentale
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NOMBRE DE SUJETS
NECESSAIRE ET
JUSTIFICATION

N=30

Il s’agit d'une étude exploratoire destinée a fournir une premiére évaluation de I'effet
sur le comportement adaptatif moteur d'une procédure interventionnelle consistant
aréaliser une prothétisation précoce chez des enfants souffrant d'une agénésie de
membre supérieur. Le développement moteur a 2 ans sera évalué pour le score
Score VABS-Il domaine « Motor Skills ». Il n’existe pas de données dans la littérature
permettant de réaliser un calcul de nombre de sujets basé sur une hypothése
statistique. Le nombre de sujets repose sur les capacités de recrutement. Selon la
file active des patients, il nous sera possible de recruter 30 patients sur 24 mois.
L'analyse de I'objectif principal consistera a estimer la moyenne du score de
développement moteur par intervalle de confiance a 95%. Dans la population
normale, le score vaut 100 avec une déviation standard de 15. En considérant la
méme déviation standard et un effectif de 30, la précision de I'estimation de la
moyenne du score par intervalle de confiance a 95% sera de 5,4 (valeur moyenne
estimée sur I'échantillon +/- 5,4 points).

STATEGIE D’ANALYSE
STATISTIQUE

Toutes les analyses statistiques seront effectuées de maniére indépendante au sein
de I'unité de méthodologie, bio-statistiques et data-management (UMBD) du CHU
de Lille sous la responsabilité du Pr Alain Duhamel. Le logiciel utilisé sera SAS
version 9.4 ou supérieure.

Pour répondre a I'objectif principal, la moyenne du score de développement moteur
sera calculée avec son intervalle de confiance a 95%. Cette moyenne sera
interprétée selon les valeurs normales du score : on considére donc qu'un score est
dans la norme entre 85 et 115 ; entre 85 (- 10) et 70 (- 2 0), on parle de faiblesse
développementale ; en dessous de 70 on peut parler de trouble du développement.

PLANNING DE L’ETUDE

Durée prévisionnelle de recrutement : 24 mois
Durée de la participation de chaque sujet : environ 36 mois

Durée totale de la recherche : environ 72 mois

PROCEDURE
D’INVESTIGATION
SPECIFIQUE A L’ETUDE
ET DIFFERENCES PAR
RAPPORT A LA PRISE EN
CHARGE HABITUELLE

La procédure et les méthodes de prothétisation restent identiques, les matériaux et
les types de prothéses ne sont pas modifiés. C'est la date a l'introduction de la
premiére prothése qui est plus précoce dans le groupe expérimental.

EVALUATION DES
BENEFICES ET DES
RISQUES LIES A LA
RECHERCHE

Les risques liés a la prothétisation du membre supérieur sont les mémes, quelle que
soit la date a lintroduction de la prothése. lls sont bénins, d'ordres cutanés
(intolérance au matériau, rougeurs, dermatite) et réversibles a la diminution/arrét du
port de |la prothése.

PARTICIPATION
SIMULTANNEE A UNE
AUTRE ETUDE

Autorisée, sauf pour les études interventionnelles

PERIODE D’EXCLUSION A
L’ISSUE DE LA
RECHERCHE

Non

JUSTIFICATION DE LA
CONSTITUTION OU NON
D’UN COMITE DE
SURVEILLANCE

Compte tenu de la catégorie de cette étude, il n'y aura pas de constitution d'un
comité de surveillance.
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SYNOPSIS FOR « ClinicalTrials.gov. » REGISTRATION

[] Study Type Interventional: studies in human beings in which individuals are assigned by an investigator
based on a protocol to receive specific interventions. Subjects may receive diagnostic, therapeutic or other
types of interventions. The assignment of the intervention may or may not be random. The individuals are
then followed and biomedical and/or health outcomes are assessed.

Adaptative motor behavior of children with unilateral upper limb deficiency

Official Title after early prosthetics.
Brief Title Early prosthetics in children with upper limb deficiency
Acronym EARLIMB
Collaborators Pr DUHAMEL, statistics department of CHU de Lille
For children with congenital upper limb deficiency, introduction of the
prosthesis is guided by clinical experience rather than by Evidence Based
Medicine.
Brief summary
This study will assess early development in children with upper limb
deficiency according to age at the introduction of the prosthesis.
This study will give new keys in these specific prosthesis cares.
Conditions Unilateral congenital upper extremity deficiency
Early development, motor skills, rehabilitation, rehabilitation of amputees,
Keys Words upper extremity deficiency, upper limb prosthesis, adaptative behavior

Primary purpose

[] Treatment [C] Prevention

[] Diagnostic [X] Supportive care

[] Screening [[] Health services Research

[7] Basic science [] other
Ll X single group [] Parallel

[C] Crossover [] Factorial

Study classification

[] safety [[] safety/Efficacy
[] Efficacy [] Bio-equivalence
[[] Bio-availability [[] Pharmacokinetics

[[] Pharmacokinetics/dynamics [] Pharmacodynamics

terventions (repeating as many times as arms)

Name of arm 1

Early introduction

Intervention (at least one
intervention)

[J Drug (including placebo) [] Radiation [J other
[X] Device (including sham) [IBehavioral
[[] Biological / vaccine [] Genetic

[] Procedure / surgery [[] Dietary supplement

Intervention name

prosthesis

Intervention description

Casting and delivery of a cosmetic upper limb prosthesis at 3-4 months old
of age.

Name of arm 2

Intervention (at least one
intervention)

NA

[] Drug (including placebo) [] Radiation [J other
[] Device (including sham) [[IBehavioral

[[] Biological / vaccine [] Genetic

[] Procedure / surgery [[] Dietary supplement

Intervention name
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Intervention description

Primary Outcome measure

Title

Vineland Adaptive Behavior Scales version Il
Motor skills Domain score at 24 months old

Time point at wich
primary outcome
measure is d

24 months old

Secondary outcome measures, repeating as many times as 2nd outcomes

Assisting Hand Assessment at 3 years old
Communication Domain Score at 9, 24 months old and 3 years old
Daily living skills Domain Score at 9, 24 months old and 3 years old

L Socialization Domain score at 9, 24 months old and 3 years old
Motor skills Domain score at 9 months old and 3 years old
Children Hand-use Experience Questionnaire at 3 years old
9 months old

Time point(s) at which

Secondary outcome 24 months old

measure is assessed 3 years old

Inclusion criteria

Male or female child

Aged from 1 month to 3 months and a half

Placement of a prosthesis in a patient with isolated upper limb deficiency,
type of congenital transverse unilateral amputation of the forearm
segment

Socially insured patient,

Patient willing to comply with all study procedures and study duration
Written informed consent from patient’s legal guardians

Exclusion criteria

Children with one or more high risk factors for neurodevelopmental

disorders:

o Very prematurity (<32 weeks of amenorrhea [SA])

o Premature infants <37 WA with intrauterine growth retardation (IUGR)

or low weight for gestational age (PAG) <3rd percentile or <- 2 SD for

GA and sex according to national reference curves)

A presumed hypoxo-ischemic encephalopathy with an indication of

therapeutic hypothermia

o A perinatal arterial cerebrovascular accident (AVC) (diagnosed
between the 20th week of fetal life and the 28th day of life including in
premature newborns).

o Cerebral growth anomalies: microcephaly with cranial perimeter <- 2
SD at birth verified secondarily or macrocephaly> + 3 SD for the term
(persisting after a second measurement).

o A family history of severe first-degree neurodevelopmental disorder
(brother or sister or parent)

o Symptomatic congenital cytomegalovirus infections and other
infectious fetopathies: toxoplasmosis, Zika, rubella, etc.

o Bacterial and viral herpetic meningoencephalitis

o Complex congenital heart disease operated on: transposition of the
large vessels; left ventricular hypoplastic syndrome.

o Perinatal exposure to a major toxicant: certain antiepileptics (sodium
valproate); severe exposure to alcohol and / or with signs of fetal
disease.

o Major, prolonged and repeated surgery (cardiac, cerebral, abdominal,
thoracic).

o
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- Exclusion of all deficiency forming part of a polymalformative, vascular
syndrome (Poland syndrome), genetic cause ...

- Exclusion of all other forms of agenesis (bilateral, longitudinal, persistence
of hand remains),

- Refusal of consent from one or both parents
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1 RATIONNEL SCIENTIFIQUE

La Classification Internationale du Fonctionnement, du Handicap et de la Santé (CIF) a été élaborée par
I'Organisation Mondiale de la Santé (OMS) afin de fournir un langage uniformisé et un cadre pour la description
et 'organisation des informations relatives au fonctionnement et au handicap. Les différentes composantes de
sa structure permettent de définir le handicap en termes d'atteinte de fonctions organiques et/ou structures
anatomiques responsable de limitation d’activités et de restriction de participation (1).

|

Activités Participation

S

Capacité Performance

Probléme de santé

Fonctions organiques et
structures anatomiques

] '

Facteurs
environnementaux

Facteurs personnels

Figure 1: Interactions entre les composantes de la CIF

Les activités sont les taches basiques qu'un individu est capable de réaliser dans son quotidien. On parle de
participation dés lors que ces activités se complexifient ou se combinent, et s'inscrivent dans un systéme
sociétal donné (familial, scolaire, professionnel, de loisirs).

La performance est définie par ce qu'un individu fait dans son environnement ordinaire. Du fait que
I'environnement ordinaire comprend un contexte sociétal, la performance peut donc aussi étre pergue comme
I'« expérience vécue » dans une situation de vie réelle. Ce contexte comprend les facteurs environnementaux,
c'est-a-dire tous les aspects du monde physique, social et des relations humaines.

La capacité décrit I'aptitude d'un individu a effectuer une tache ou a mener une action. Le terme de capacité
indique le niveau de fonctionnement le plus élevé possible qu'une personne est susceptible d'atteindre dans un
domaine donné a un moment donné. Pour évaluer la capacité d'une personne, on devrait donc pouvoir disposer
d'un environnement normalisé, ou les différentes variables de I'environnement sont définies, contrélées et
identiques pour chaque individu testé. Pour pouvoir comparer les données d'un pays a l'autre, cet ajustement
doit étre le méme pour tout le monde dans tous les pays.

L'écart entre capacité et performance révele I'impact de I'environnement usuel sur les capacités d'un individu.
Cette différence constitue par ailleurs un guide utile pour déterminer ce qui peut étre modifié dans le cadre de
vie de la personne concernée, et améliorer son niveau de réalisation.

Ces définitions servent a un niveau descriptif et diagnostique : le niveau de handicap d'une méme maladie
présente alafois des similitudes et des variations d’'un individu a un autre. Ces définitions sont également utiles
pour la recherche scientifique, permettant de poser le cadre méthodologique et de classer les différentes
mesures effectuées.

Nous nous intéressons pour ce projet a I'agénésie de membre supérieur. Selon le Registre des Malformations
en Rhoéne-Alpes (REMERA), cette anomalie du développement concerne entre 300 et 400 enfants chaque
année. A ce jour, la question de I'age optimal a I'introduction de la premiére prothése chez I'enfant agénésique
de membre supérieur n'a pas de réponse consensuelle. L'agénésie de membre supérieur est un phénoméne
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rare et la prise en charge des enfants concernés dépend, quand les parents souhaitentintroduire I'appareillage,
des pratiques du centre spécialisé vers lequel ils sont orientés.

Meurs et al en 2006 (2) souligne l'intérét de débuter I'appareillage avant deux ans d'age, car 'introduction apres
ce terme augmente significativement le taux de rejet définitif de prothése. Cette information est retrouvée dans
les études de Scotland et al (1983), Postema et al (1999) et Kuyper et al (2001)(3-5)

Dans la cohorte de Huizing et al (2010) (6), les enfants qui ont regu leur premiére prothése avant 1 an avaient
ensuite de maniere significative une durée d'utilisation plus longue de la prothése (supérieure a 4 ans) que les
enfants qui ont regu leur premier appareillage aprés 1 an et qui abandonnaient précocement leur prothése
(durée d'utilisation inférieure).

Les recommandations officielles les plus récentes sont celles de la British Society of Rehabilitation Medicine,
(mises a jour en juillet 2018). Il y est conseillé de se baser sur le développement psychomoteur de I'enfant et
de proposer l'introduction de la premiére prothése esthétique vers 6 mois, quand I'enfant a acquis I'équilibre
assis.

Depuis les années 1980, I'équipe lilloise au sein du Centre de Référence des anomalies du développement et
des syndromes malformatifs du CHU propose une prothétisation précoce. Cette pratique clinique est fondée
sur I'expérience clinique et les échanges avec les familles mais n’a jamais fait I'objet d'une étude scientifique.

Les différentes études menées jusqu’ici mettent en évidence les difficultés rencontrées par les équipes de
recherche dans ce domaine. En effet, la plupart des études sont issues de cohortes rétrospectives ayant une
faible valeur scientifique. Une seule étude est interventionnelle prospective, cela s'explique peut-étre par la
difficulté a constituer des groupes comparables, avec des délais d'inclusion qui doivent étre relativement longs
pour avoir un nombre satisfaisant de sujets. De plus, aucune des études menées ne permet d’approfondir les
connaissances relatives a l'intégration de la prothése dans le schéma corporel de I'enfant.

Choix des outils d’évaluation

Le choix d'outil adapté pour suivre le développement moteur de I'enfant présentant une agénésie de membre
supérieur est limité compte-tenu de |a faible représentation de cette population dans la littérature. Néanmoins,
la Vineland Adaptative Behavior Scale 2éme édition (VABS-II), a déja été utilisée par I'équipe de Mano et al.
en 2018 et 2020 (7,8). Leurs études fournissent des premiers résultats qui pourront servir d'éléments de
comparaison. La VABS-I| refléte 'autonomie du sujet dans 4 domaines (motricité, communication, socialisation,
communication et vie quotidienne). Ses items se référent a des activités de la vie quotidienne et également a
la réalisation de celles-ci dans des contextes de vie en groupe (famille, école) et de loisirs. C'est une échelle
utile pour refiéter le niveau d'activité et de participation de l'individu par rapport a son groupe d'age.

L’échelle Assistive Hand Assessment (AHA) est une échelle validée pour évaluer les capacités bimanuelles
chez I'enfant a partir de 18 mois. Les travaux de Buffart et al.(9) fournissent des résultats pour des populations
d'enfants présentant une agénésie de membre supérieur, avec et sans appareillage.

Le Tableau 2 synthétise les résultats des travaux de Mano et al. et de Buffart et al. qui ont permis d'établir le
protocole d’évaluation de notre étude.

Le CHEQ est un questionnaire de performance qui s'intéresse a I'expérience de I'enfant dans |'utilisation de
sa main atteinte lors d'activités qui nécessitent habituellement I'usage des deux mains. Le CHEQ a été
développé pour des enfants qui présente un déficit fonctionnel d'une main, a cause d'une paralysie cérébrale
unilatérale, d'une amputation du membre supérieur ou d'une paralysie obstétricale du plexus brachial (7-
9).

Dans la version du CHEQ pour enfants de 3 a 8 ans, 21 activités sont présentées dans un ordre aléatoire.
Les parents sont invités a indiquer si les activités sont réalisées de fagon autonome, et si une ou deux mains
sont utilisées pour ces activités. Il y a de plus trois sous-questions a propos de ['utilisation de la main; du
temps nécessaire en comparaison aux pairs; du degré de géne ressentie en réalisant les activités. Les sous-
questions sont évaluées sur une échelle a 4 points (10).
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Hypothéses

L'hypothése est qu'une introduction précoce de la premiére prothése permet une meilleure intégration de la
prothése et soutient le développement précoce de I'enfant.

Faisabilité

Il est possible d'espérer, si on se base sur les chiffres lillois, entre 10 et 20 inclusions par an pour ce centre de
référence. En proposant une durée dinclusion de deux années il est alors possible d’espérer une population
de 20 a 40 sujets, ce qui reste acceptable compte-tenu de la prévalence de la pathologie.

Originalité et perspectives

Cette étude est originale car elle s’appuie sur une présentation de I'agénésie unilatérale de membre supérieur
selon les 3 niveaux décrit par la CIF : structure anatomique, activité et participation.

Il est aujourd’hui possible de recueillir quelques données validées sur l'utilisation de la prothése (temps de port
selon I'age par exemple) et le niveau d'activité des usagers de prothéses de membres supérieurs. A contrario,
il existe trés peu d'études concernant le développement précoce de I'enfant agénésique et aucune n’étudie le
développement de I'enfant en fonction de I'age a l'introduction de la premiére prothése.

L’étude proposée est également originale d'un point de vue méthodologique. En effet, afin de guider |la pratique
concernant |la prothétisation chez I'enfant présentant une agénésie de membre supérieur, il est intéressant de
de réaliser une étude interventionnelle prospective. Ce type d'étude est presque inexistant dans la littérature
concernant les enfants présentant une agénésie de membre supérieur.

Le projet s'appuie par ailleurs sur I'expérience pratique de professionnels de I'appareillage (ergothérapeutes,
médecins et orthoprothésistes) lillois, qui pour une partie défend I'intérét de I'appareillage précoce pour I'enfant,

sans avoir pu a ce jour monter de projet concret pour soutenir, ou remettre en question, cette pratique
professionnelle locale.
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Tableau | : Revue de la ¥ delap p
REFERENCE OBJECTIFS DESIGN RESULTATS LIMITES
W Lamb et al Revue du de 67 | Erud, Groupe 1: 10 ont une préh active en activité de
1971 sujets Groupe 1: 15 enfants appareillés avant 2 ans statistique ni
(11) entre 4 mois et 12 mois Groupe 2 : tous ont une préhension active a leur 3 ans d'utilisation d'outil de
Groupe 2 : 9 enfants appareillés entre | Groupe 3 : moins performant mesure validé
12 et 24 mois Groupe 4 : rejet ++ de la prothése outils
Groupe 3 : 20 cas appareillés entre 2
et5ans
Groupe 4 : aprés 5 ans
Thése C. TILLOY du p! led”: i Vers 3 mois : main remplie d'une mousse de polyesther (favoriser | Pas de comparaison
1982 trés précoce lillois (SSR Marc Sautelet) les possibilités de préhension et d'appui, équilibre) statistique ni
Mise en place d'une contact pré Pt "utili d'outil de
sensitive mesure validé
Renouvellement tous les 3 mois jusqu’a 18 mois (envisager le
passage i une prothése fonctionnelle)
Prothése ique avec i moignon
épaule) avant démocratisation de lamyoélectrique (a partirde 3
ans)
1 séance d'ergo tous les 15 jours
Pas de différence en termes de durée d'utilisation ou de capacités
fonctionnelles
Pas d termes de (travail, permis de
conduire)
Scotland et al Décrire I'usage et I’ dela Etud p 1ére prothése aprés 2 ans augmente significativement le risque Suivi prospectif
1983 prothése n=116,7a17 ans de rejet Pas de comparaison
3 statistique ni
d'utilisation d'outil de
mesure validé
Jain Upper extremity fitting prosthetics 3-9 mois pour la premiére prothése esthétique, quand 1'équilibre
1996 Guidelines assis est acquis
(12) 18-24 mois pour la premiére PME
Postema et al Evaluerle taux derejet de la prothése et | Etude descriptive rétrospective Taux de rejet plus important si premiére prothése prescrite aprés | Pas de comparaison
1999 décrire les raisons des rejets n=32 2ans statistique ni
@ Questionnaire d'utilisation d'outil de
Pas de preuves scientifiques entre 'ige a la premiére prothése et | mesure validé
les données de capacités fonctionnelles
Curran etal Description du protocole de 1ére prothése esthétique a partir de 2 Etude uniquement
1991 prothétisation, suivi et ergothérapie mois descriptive
(13) Renouvellement tous les 2-3 mois
1ére prothése mécanique entre 14 et
18 mois
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Joanna G PATTON, Guidelines 1ére prothése : passive, quand le Risque de rejet si premiére prescription aprés 2 ans
Springer, Child Amputee nourrisson a un bon équilibre assis
Prosthetics Projects (5-9 mois)
(capp),
années 90
Kuyper et al Décrire la population appareillée, la Etude rétrospective descriptive, 1 1ére prothése prescrite : prothése esthétique
2001 durée d'appareillage, le type centre 119 enfants appareillés avant 4 ans, moyenne d'ige premiére

O]

d'appareillage et le nombre de rejet

n=206

Type de premiére prothése,
Age a lapremiére prescription,
Durée de port de la prothése

prothése : 2.6 (2.5DS)
Prothétisation précoce réduit les taux d’abandon (< 2 ans)

Thése J. MILCAMPS 2003

Evaluerle devenir des enfants présentant
une agénésie unilatérale du membre

FEtude descriptive
n=59

Pas de différence significative avec/sans prothése surle score de
MIF

Pas d'outils de mesure,
MIF probablement non

supérieur appareillé au centre Marc Description insertion vie Résultats significatifs : adaptée a la population
Sautelet socioprofessionnelle, degré Mettre un pantalon : sans prothése
d'autonomie AVQ, description des Nager : avec prot
différents types d'appareillage et leur | Couper une feuille, porter un plateau : avec prothése
utilisation Résultats non significatifs : mais avec chiffre parlant :
Identifier des facteurs pronostiques | Lacer des chaussures (68,6% avec P)
de réussite de 'appareillage Faire duvélo (84,5%)
Temps de port Tracer un trait avec une régle (64,4%)
MIF Couper de la viande (72,7%)
Questionnaire de satisfaction
qualitatif : trés/satisfait/peu/pas du
tout
Nelson et al Propose des guidelines a partir de revues | Systematic review (non PRISMA) Recommandations citées sont celles de ' ACPOC (Association of
2006 de la littérature Children’s Prothetics and Orthotics Clinics) :
(14) - premier appareillage passifa 6 mois,
- premier appareillage actif entre 12 et 15 mois,
- myoélectrique entre 3 et 5 ans
Meurs et al Evaluer I'hypothése qu'il faut prescrire la | Systematic review ‘Taux de rejet plus important si premiére prothése prescrite aprés | Puissance
2006 premiére prothése avant 2ans 285 revues (1966-2004) 2ans méthodologique faible
@) (Taux de rejet) des différentes études
Pas de preuves scientifiques entre I'age a la premiére prothése et | Peu contiennent des
lesd. de capacité résultats significatifs
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Davids et al Evaluer'age d'i ion de Etud Taux de rejet plus important si premiére prothése aprés 3 ans, Pas de comparaison
2006 prothése, les protocoles de réadaptation | n=260 pas de bénéfice pour l'introduction avant 1 an, meilleurs résultats | statistique ni
(15) etletype de premiére prothése aprés protocole de intensifs d'utilisation d'outil de
mesure validé
Huizing et al Evaluer les capacités lles avec | Etud: Pas de différence significative avant/aprés un an sur la Discussion : trop petit
2010 prothése introduite avant et aprés 1an n=20 satisfaction, ni sur la fonction, ni surla performance motrice effectif
6) 2 Questionnaires Relation adaptation
- satisfaction : Child Amputee Satisfaction : 18 parents ont complété le CAPP PSI, taux plus élevé | motrice/durée
Prosthetic Projet, Prosthesis (non significatif) chez les parents d'enfants appareillés (vsnon | d'utilisation de la
Satisfactory Inventory (CAPP-PSI) | appareillés) pour litem « aide dans la vie quotidienne » prothése, intérét
- index fonctionnel : PUFI Activités : pas de diffél d'évaluer le
+ vidéos (performance motrice) ‘comportement moteur
Pas de corrélation entre précocité de I'appareillage (<1an) et | adaptatif précocement
is di ignificative pour I fa pour orienter les
appareillés avant 1 an sur la durée de I'utilisation de la prothése | parents vers
(>4ans) ‘appareillage
DeJong et al Evaluer activité et parti chezles | Etud par interview Pas de réels impacts sur I'activité, mais différence sur la
2012 enfants avec agénésie de membre n=78 performance (supérieure avec prothése)
(16) supérieur 42 patients, 17 parents, 19
professionnels
Vasluian et al Evaluer I'opinion des enfants et Etude qualitative, par interview 1er facteur : esthétique Pas de comparaison
2013 parents sur | n=78 + Aide pour certaines activités de la vi pour le i
(17) les raisons de porter/ne pas porter de 42 patients, 17 parents, 19 sport d'utilisation d'outil de
prothése professionnels Facteurs de rejet : poids et manque de fonctionnalité mesure val
Todaetal Evaluer I'usage de la PME etle taux de Etude descriptive Parmi les 21,6% tous ont recu leur premiére prothése Pas de comparaison
2015 rejet selon I'ige d'introduction n=37,0-16 ans myoélectrique aprés 2 ans statistique ni
(18) 21,6% de rejet Renforcer Iapproche suivi &' doutil de
i par l adaptée mesure validé
Sjoberg et al Comparaison introduction PME Etude cas-contrdle prospective 1ére prothése avant 2,5 ans associée a un plus grand taux de rejet | Bonne méthodologie,
2018 avant/aprés 2,5 ans - Compétences avec prothése (Skills | a long terme petits effectifs, résultats
(19) Index Ranking Scale) en contradiction avec
- Utilité (temps de port) pas de bénéfice a introduire la premiére prothése myoélectrique | littérature
- Taux de rejet avant 2,5 ans
n=32
9 sujets avant (cas)
27 sujets aprés (controle)
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1l est conseillé d'introduire en premier lieu une prothése

esthétique, dés que I'équilibre assis est indépendant : vers 6 mois

La PME peut étre introduite vers 18 mois, quand la marche est
uise

I'introduction précoce a un impact faible sur le rejet ultérieur et

ne garantit pas une meilleure fonction ou une meilleure

satisfaction
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Tableau Il : synthése des résultats des travaux utilisant la VINELAND ADAPTATIVE BEHAVIOR SCALE et PASSISTIVE HAND ASSESSMENT chez I’enfant présentant une
agénésie de membre supérieur
REFERENCES OUTILS POPULATION RESULTATS
(21 10 enfants de 1 6 ans, (7M et 3F), 3 enfants 97.5
usagers de prothése esthétique, 7 sans prothése.
Résultats confondus (AVEC et SANS prothése)
(22) VINELAND-II 9 enfants de 0 2 6 ans (6M 3F) 96,2 a l'introduction
Motor Skills Domain 103,7 aprés 12 mois de prise en charge.
Moyenne 100-SD 15
(23) AHA 20 enfants (10M 10 F) 475 (6-81)
%age 4-12 ans, ige moyen 8,7 (2,9) ans.
0 - 100 unités AHA 9 usagers de prothéses
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2 OBJECTIFS DE L’ETUDE

2.1 Objectif principal

Evaluer le comportement adaptatif moteur des enfants présentant une agénésie de membre supérieur aprés
introduction précoce de la premiére prothése.

2.2 Objectifs secondaires

Evaluer le niveau d'activité en termes de capacité et de performance chez les enfants présentant une agénésie
de membre supérieur aprés introduction précoce de la premiére prothése.

3 CRITERES D’EVALUATION

La méthodologie de I'étude se base sur la Classification Intemationale du Fonctionnement (CIF). Afin d'évaluer
le fonctionnement d’'un enfant présentant une agénésie de membre supérieur, I'objectif principal de I'étude est
de décrire le niveau de développement de 'enfant aprés appareillage précoce du membre supérieur.

Les résultats obtenus pour les objectifs secondaires fournissent des données représentant un autre niveau du
handicap étudié (ici 'agénésie de membre supérieur) :

Probléme de santé

/ VABS-II \

Fonctions organiques et " R
ganq . Activités Participation
structures anatomiques
Capacité Performance
LIA Tl BT il o Y
:AI'IH cne=
v N

Facteurs

) Facteurs personnels
environnementaux

Figure 2 : méthodologie selon les définitions de la CIF
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3.1  Critéere d’évaluation pour I’objectif principal
Résultats de I'évaluation par passation de la VABS-II :
- Score Domaine Motricité a 24 mois
Le test est normé sur population de 1 mois a 90 ans.

Le résultat pour chaque domaine s’exprime en quotient et permet de situer I'enfant par rapport au groupe
d'enfants du méme age. La distribution est gaussienne, la moyenne est par définition 100, I'écart type (o) est
de +/- 15. On considére donc qu'un quotient est dans la norme entre 85 et 115 ; entre 85 (- 10) et 70 (- 2 0), on
parle de faiblesse développementale ; en dessous de 70 on peut parler de trouble du développement.

3.2 Critéres d’évaluation pour les objectifs secondaires

- Résultats score AHA en % de réussite (capacité) : a 3 ans

L'échelle Assisting Hand Assessment (AHA) permet d'évaluer les capacités réelles de I'enfant. C'est une
évaluation spécifique pour les atteintes unilatérales (validé pour la Paralysie Cérébrale et la Paralysie
Obstétricale du Plexus Brachial) pour les enfants de 18 mois a 5 ans. La session de jeu dure environ 20 minutes.
Il s’agit d'une session de jeu « libre » utilisant les différents jouets de la batterie (pour les 2-5 ans). La session
est filmée afin de faciliter la cotation ultérieure par le thérapeute (environ 60 minutes)

Le score final, de 22 a 88 est rapporté a un score en pourcentage avec pondération des items par un algorithme
de calcul. L'analyse est fiable avec une erreur d'interprétation faible, les 22 items sont rapportés comme
reproductibles et sensibles au changement.

- Score composite de la VABS Il a 9, 24 mois et 3 ans
- Score Domaine Communication a 9, 24 mois et 3 ans
- Score Domaine Autonomie a 9, 24 mois et 3 ans

- Score Domaine Socialisation a 9, 24 mois et 3 ans

- Score Domaine Motricité a 9 mois et 3 ans

- Score CHEQ a3 ans

4 DESCRIPTION DE LA METHODOLOGIE

4.1 Plan expérimental

Etude prospective monocentrique longitudinale comportant un seul groupe de patients.

Suivi prospectif pendant les 3 premiéres années de prothétisation.

4.2 Mesures prises pour minimiser les biais

421 Randomisation
Non applicable

4.2.2 Mise en insu
Non applicable

4.3 Nombre de sujets nécessaires

N=30, voir paragraphe 9.1.
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5 CRITERES D’ELIGIBILITE ET PROCEDURES DE SUIVI

5.1

5.2

Critéres d’inclusion

- Enfant de sexe masculin ou féminin

- Enfant agé de 1 mois a 3 mois et demi

- Pose d'une prothése chez un patient présentant une agénésie de membre supérieur isolée de type
hémimélie transverse unilatérale du segment avant-bras droit ou gauche.

- Patient assuré social

- Patient disposé a se conformer a toutes les procédures de I'étude et a sa durée

- Avec signature du consentement éclairé des responsables légaux

Critéres de non inclusion

- Enfants présentant un ou des facteurs de haut risque de troubles du neurodéveloppement :

o

o

Grande prématurité (< 32 semaines d'aménorrhée [SA])

Prématurés < 37 SA avec retard de croissance intra-utérin (RCIU) ou petit poids pour I'age
gestationnel (PAG) < 3e percentile ou < - 2 DS pour I'AG et le sexe selon les courbes de
références nationales)

Une encéphalopathie supposée hypoxo-ischémique ayant une indication d'hypothermie
thérapeutique

Un accident vasculaire cérébral (AVC) artériel périnatal (diagnostiqué entre la 20e semaine
de vie foetale et le 28e jour de vie y compris chez le nouveau-né prématuré).

Les anomalies de la croissance cérébrale : microcéphalie avec périmétre cranien < - 2 DS
a la naissance vérifiée secondairement ou macrocéphalie > + 3 DS pour le terme
(persistant aprés une seconde mesure).

Des antécédents familiaux de TND séveére au premier degré (frére ou sceur ou parent)

Les infections congénitales symptomatiques a cytomégalovirus et autres foetopathies
infectieuses : toxoplasmose, Zika, rubéole...

Les méningo-encéphalites bactériennes et virales herpétiques

Les cardiopathies congénitales complexes opérées : transposition des gros vaisseaux ;
syndrome d'hypoplasie du ventricule gauche.

Une exposition périnatale a un toxique majeur : certains antiépileptiques (valproate de
sodium) ; exposition sévére a l'alcool et/ou avec signes de feetopathie.

Une chirurgie majeure, prolongée et répétée (cardiaque, cérébrale, abdominale,
thoracique).

Exclusion de toutes les agénésies s'inscrivant dans un syndrome polymalformatif, vasculaire
(syndrome de Poland), cause génétique connue...

Exclusion de toutes les autres formes d'agénésie du membre supérieur (bilatérale, longitudinale,
persistance de reliquats de main),

Refus de consentement d'un ou des deux titulaires de I'autorité parentale
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5.3 Critéres d’arrét de participation aI’étude et fin anticipée

Le principal critere d'arrét de participation a I'étude est le méme pour les deux groupes : impossibilité de
poursuivre le suivi par la famille (déménagement, rejet de la prothése et souhait d'arréter la prothétisation...).

Les résultats des mesures pourront étre sauvegardés pour les analyses finales.

5.4 Interdiction de participation simultanée et période d’exclusion

5.4.1 Participation simultanée a une autre recherche
La participation simultanée a une autre étude de type interventionnelle n’est pas possible durant |a période de
I'étude.

5.4.2 Période d’exclusion a l'issue de la recherche

Il n'y a pas de période d’exclusion a l'issue de |la recherche.

6 DEROULEMENT DE LA RECHERCHE

6.1  Faisabilité et expérience des équipes

Le CHU de Lille est Centre de Référence des anomalies du développement et des syndromes malformatifs,
sous la responsabilité du Pr Manouvrier. Dans le cadre de I'agénésie de membre, il existe une consultation
multidisciplinaire d'annonce et d'orientation des familles. La pratique développée s'appuie sur I'expérience
conjointe des professionnels de génétique médicale et de Médecine Physique et de Réadaptation (médecins
et ergothérapeute) et des professionnels de la prothétisation de membre (orthoprothésistes).

6.2 Déroulement de larecherche

| Il

O1 2 56 9 12 24 mois 3ans

Période d’inclusion
—— Livraison de la premiére prothése
Guidance parentale + VABS + renouvellement de prothése si nécessaire

— AHA
— CHEQ

Figure 1 : schéma du déroulement de la recherche

6.2.1 Sélection / recrutement des patients

Les patients peuvent étre recrutés selon deux cas de figures :

- Les parents d'enfant présentant une agénésie sont vus en pré ou post natal précoce par le biais de la
consultation du centre de référence malformations des membres (commune avec I'équipe de génétique
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au CHU), ils regoivent les informations au sujet de I'étude EARLIMB. Il leur est proposé de contacter
I'équipe ou d'étre appelés a distance pour organiser une visite dinclusion uniquement s’ils souhaitent
un appareillage précoce, celle-ci pourra avoir lieu lors de la consultation d'appareillage.

Les parents sont orientés plus tard soit vers le centre de référence des malformations de membre, soit
vers une consultation spécialisée de Médecine Physique et Réadaptation, ils regoivent alors les
informations au sujet de I'étude EARLIMB. Si les parents sont demandeurs d'un appareillage précoce,
les procédures habituelles de prothétisation ne sont pas modifiées (prises de mesures, technique de
fabrication, organisation des essais et de la livraison définitive). Une visite d'inclusion peut leur étre
proposée aprés un délai minimum de 48 heures aprés la consultation qui a donné lieu a l'information.

6.2.2 Information et consentement

6.2.2.1 Etude principale

Le screening a lieu aprés identification d’'enfant a naitre présentant une agénésie unilatérale de membre
supérieur, grace au diagnostic prénatal. L'information au sujet de I'étude EARLIMB est délivrée soit lors d'une
consultation du centre de référence des malformations de membre (orientation des familles aprés diagnostic
pré-natal ou post-natal), soit lors d'une consultation spécialisée de Médecine Physique et Réadaptation
(demande directe des familles pour prescription d'appareillage).

Le consentement est recueilli lors de la visite d'inclusion.
6.2.3 Visite d’inclusion

La visite d'inclusion peut avoir lieu lors de la consultation pour lancement de I'appareillage. Les parents peuvent
étre inclus aprés la premiére consultation d'appareillage. Il n'est pas nécessaire de consentir a la participation
al'étude EARLIMB pour bénéficier de I'expertise locale concemant I'appareillage précoce.

Dans tous les cas, apres I'information au sujet de I'étude EARLIMB, un délai de réflexion raisonnable est laissé
aux parents afin de confirmer ou non leur participation a I'étude (au moins 48h entre la premiére rencontre
d'information et la visite d'inclusion).

La visite d'inclusion peut se faire lors de la premiére consultation d'appareillage, avec I'orthoprothésiste et le
médecin de MPR. Elle peut donner lieu au recueil du consentement.

6.2.4 \Visites de suivi

Visite 1 (V1) = VABS-II (environ 60 minutes)

Entre 9 mois et 9 mois +/- 21 jours

Données :
- Prothése dans I'environnement de I'enfant : heure/jour, jour/semaine
- Prothése emboitée : heure/jour, jour/semaine

Visite 2 (V2) = VABS-II (environ 60 minutes)

Entre 24 mois et 24 mois +/- 21 jours

Données :
- Prothése dans I'environnement de I'enfant : heure/jour, jour/semaine
- Prothése emboitée : heure/jour, jour/semaine

6.2.5 Visite de fin d’étude

Visite 3 (V3) = environ 120 minutes

AHA (environ 20 minutes)

VABS-II (environ 60 minutes)

CHEQ (environ 15 minutes)

3éme année (au cours des deux premiers mois de la 3¢éme année)
Données :
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- Prothése dans I'environnement de I'enfant : heure/jour, jour/semaine
- Prothése emboitée : heure/jour, jour/semaine

6.3 Durée de la recherche

Durée prévisionnelle de recrutement : 24 mois
Durée de la participation de chaque sujet : 36 mois

Durée totale de la recherche : environ 72 mois

6.4 Procédures d'investigation menées et différences par rapport a la prise en charge habituelle

La procédure de prothétisation ne différe pas de la prise en charge habituelle. Les prothéses et les matériaux
utilisés sont identiques aux protocoles classiques.

La fréquence de suivi des patients dans le cadre de cette étude est similaire au suivi classique, seule I'utilisation
d'outils de mesure et de questionnaires validés différe de la prise en charge habituelle.

L’échelle de VABS-II, ’AHA et le CHEQ sont des outils d'évaluation non invasifs, relativement rapides et peu
couteux, qui nécessitent un professionnel formé (médecin, ergothérapeute, psychomotricienne et/ou
psychologue).
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6.5 Flow chart de I'étude

Information patient X X
Signature du consentement x X
VABS-1I X X X X
AHA X X
CHEQ X X
EIG lies aux procédures de

1’étude * * * * *
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7 EVALUATION DE LA SECURITE

7.1 Définitions

Evénement indésirable : toute manifestation nocive survenant chez une personne qui se préte a une
recherche impliquant la personne humaine que cette manifestation soit liée ou non a la recherche ou au
produit sur lequel porte cette recherche.

Effet indésirable : tout événement indésirable li¢ a la recherche ou au produit sur lequel porte cette
recherche.

Evénement ou effet indésirable grave : tout événement ou effet indésirable qui :
- entraine la mort,
- met en danger la vie de la personne qui se préte alarecherche,
- nécessite une hospitalisation ou la prolongation d'une hospitalisation,
- provoque une incapacité ou un handicap important ou durable,
- ou bien se traduit par une anomalie ou une malformation congénitale, et s'agissant du
médicament, quelle que soit la dose administrée.
- est jugé comme grave sur le plan médical par I'investigateur.

Certaines circonstances nécessitant une hospitalisation ne relevent pas du critére de gravité
« hospitalisation ou la prolongation d’'une I'hospitalisation » comme :

- admission pour des raisons sociales ou administratives

- hospitalisation prédéfinie par le protocole

- hospitalisation pour traitement médical ou chirurgical programmé avant la recherche

- passage en hopital de jour

Effet indésirable inattendu : tout effet indésirable dont la nature, la sévérité ou I'évolution ne concorde pas
avec les informations relatives aux produits, actes pratiqués et méthodes utilisées au cours de larecherche.

Fait nouveau : toute nouvelle donnée pouvant conduire a une réévaluation du rapport des bénéfices et des
risques de la recherche ou du produit objet de la recherche, a des modifications dans I'utilisation de ce
produit, dans la conduite de la recherche, ou des documents relatifs a la recherche, ou a suspendre ou
interrompre ou modifier le protocole de la recherche ou des recherches similaires.

7.2 Description de parameétres d’évaluation de la sécurité et risques liés au protocole

L’évaluation de la sécurité et des risques s'effectue de la méme maniére et a la méme fréquence lors de
consultation médico-technique d'appareillage de membre supérieur. Les éléments de surveillance
concernent principalement la tolérance cutanée de la zone en contact avec la prothése.

La forme du moignon (extrémité du membre agénésique) peut varier de maniéere attendue et physiologique
aprés le début du port de la prothése.

Les effets indésirables sont cutanés :
- Dermatite atopique de contact
- Phlycténe ou dermabrasion mécanique
- Macération, affection mycotique

La description de I'état cutané du membre agénésique fait partie intégrante de la consultation médico-
technique d'appareillage et est consignée dans le compte-rendu de consultation.
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7.3 Procédures mises en place en vue de I'enregistrement et de la notification des événements
indésirables

7.3.1 Responsabilités de I'investigateur

Pour chaque effet indésirable, I'investigateur évalue la gravité et le lien de causalité entre I'effet indésirable
et les actes spécifiques a I'étude ou le protocole. Seuls les effets indésirables graves susceptibles d'étre
liés aux actes spécifiques a I'étude ou au protocole seront a notifier au Promoteur.

L'investigateur doit notifier a la Vigilance des soins concernée les effets indésirables non liés a I'étude.

Le suivi des effets indésirables sera assuré par l'investigateur.

L'investigateur doit notifier sans délai au Promoteur (Cellule Vigilance de la Direction de la recherche et de
IInnovation) tout fait nouveau de sécurité par fax au 03 20 44 57 11 ou par mail
vigilance.essaiscliniques@chru-lille.fr

7.4 Responsabilités du Promoteur

En cas de survenue d'un fait nouveau de sécurité durant cette étude, le promoteur adressera
immédiatement, par email, dés qu'il en a connaissance, une déclaration de ce fait nouveau et des
éventuelles mesures prises, au CPP et a TANSM.

7.5 Comité de Surveillance Indépendant

Compte tenu de la catégorie de I'étude et il n'y aura pas de comité scientifique constitué pour cette étude.

8 DATA MANAGEMENT

Les données seront collectées a I'aide d'un cahier d'observation papier et seront ensuite enregistrées dans
un fichier électronique de type Excel (base de données). Le fichier électronique sera stocké et sécurisé sur
le réseau du CHU de Lille. Avant le gel de la base de données, un monitoring des données sera réalisé a
I'aide du logiciel SAS sur la base des régles de cohérences fixées avec le responsable du projet (données
manquantes, valeurs aberrantes, incohérence entre plusieurs variables...). Ces données sont
confidentielles en accord avec la loi du 6 janvier 1978.

Les données seront analysées en accord avec la méthodologie de référence MR 001 décrite par la CNIL
dans I'Unité de Méthodologie, Biostatistiques et Datamanagement dirigée le Pr Alain Duhamel au CHU de
Lille.

L'accés aux données sera restreint aux personnes directement impliquées dans I'étude. Les données ne
pourront peuvent étre modifiées que par un médecin investigateur participant a I'étude ou un collaborateur
désigné par ce médecin et participant a I'étude.

Les données concernant cette étude seront archivées pendant une durée minimum de quinze ans a compter
de la fin de la recherche ou de son arrét anticipé sans préjudice des dispositions législatives et
réglementaires en vigueur.

9 ANALYSES STATISTIQUES

9.1 Calcul du nombre de sujets nécessaires

N=30

Il s'agit d'une étude exploratoire destinée a fournir une premiére évaluation de I'effet sur le développement
moteur d'une procédure expérimentale consistant a réaliser une prothétisation précoce chez des enfants
souffrant d'une agénésie de membre supérieur. Le développement moteur a 2 ans sera évalué pour le score
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Score VABS-I| domaine « Motor Skills ». Il n’existe pas de données dans la littérature permettant de réaliser
un calcul de nombre de sujets basé sur une hypothése statistique. Le nombre de sujets repose sur les
capacités de recrutement. Selon la file active des patients, il nous sera possible de recruter 30 patients sur
24 mois.

L'analyse de I'objectif principal consistera a estimer la moyenne du score de développement moteur par
intervalle de confiance a 95%. Dans |a population normale, le score vaut 100 avec une déviation standard
de 15. En considérant la méme déviation standard et un effectif de 30, la précision de I'estimation de la
moyenne du score par intervalle de confiance a 95% sera de 5,4 (valeur moyenne estimée sur I’échantillon
+/- 5,4 points).

9.2 Méthode et stratégie d’analyse

Toutes les analyses statistiques seront effectuées de maniére indépendante au sein de l'unité de
méthodologie, bio-statistiques et data-management (UMBD) du CHU de Lille sous la responsabilité du Pr
Alain Duhamel. Le logiciel utilisé sera SAS version 9.4 ou supérieure. Tous les tests statistiques seront
bilatéraux avec un risque de premiére espéce de 5%. Les variables quantitatives seront décrites par la
moyenne et |'écart type en cas de distribution gaussienne, ou par la médiane et l'interquartile (i.e. 25eme
et 75éme percentiles) dans le cas contraire. La normalité des distributions sera vérifiée graphiquement par
des histogrammes et par le test de Shapiro-Wilk. Les variables qualitatives seront décrites par les effectifs
et pourcentages de chaque modalité.

Analyse pour I’objectif principal

Pour répondre a I'objectif principal, la moyenne du score de développement moteur sera calculée avec son
intervalle de confiance a 95%. Cette moyenne sera interprétée selon les valeurs normales du score :

On considére donc qu'un score est dans la norme entre 85 et 115 ; entre 85 (- 10) et 70 (- 2 o), on parle de
faiblesse développementale ; en dessous de 70 on peut parler de trouble du développement.

Analyse pour les objectifs secondaire
Pour les variables suivantes :
- Score AHA a3 ans
- Score VABS-Il Domaine Communication a 9, 24 mois et 3 ans
- Score VABS-II Domaine Autonomie a 9, 24 mois et 3 ans
- Score VABS-II Domaine Socialisation a 9, 24 mois et 3 ans
- Score VABS-II Domaine Motricité a 9, 24 mois et 3 ans

Nous emploierons laméme méthode que celle décrite pour I'objectif principal. Les scores a 9 mois, 24 mois
et 3 ans seront comparés avec le test de Student pour données appariées en cas de distribution normale
ou le test de Wilcoxon pour données appariées dans le cas contraire.

10 CONTROLE ET ASSURANCE QUALITE

10.1 Déroulement de I’essai

Une réunion de mise en place avec l'investigateur principal aura lieu avant le début de I'essai (rappel des
BPC, organisation de la recherche, monitoring prévu).

L'investigateur informe le promoteur en temps réel des inclusions réalisées.

Les observations médicales seront conservées dans le dossier du patient, les données concernant I'étude
seront reportées sur les cahiers d'observation prévus pour I'étude, selon les bonnes pratiques cliniques,
reprenant les différentes étapes de la prise en charge du patient dans le protocole. Tout écart au protocole
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sera notifié ainsi que sa raison. Le recueil des données devra étre exhaustif et sera régulierement vérifié

par un Assistant de Recherche Clinique selon les procédures du protocole (si applicable).

10.2 Monitoring de I’étude

Le monitoring de I'essai sera effectué selon le plan de monitoring validé avant le début de la recherche ou
sur déclenchement spécifique par un ARC du promoteur. Il sera fonction des inclusions réalisées dans
I'étude.

Lors des visites de monitoring sur site, les ARC devront pouvoir consulter :

- les cahiers de recueil de données des patients inclus

- les dossiers médicaux et infirmiers des patients ou dossiers sources s'il s'agit uniquement de
volontaires sains

- le classeur investigateur

Le monitoring vérifiera au minimum les points suivants :

- l'existence des patients, I'information et la présence des consentements éclairés signés
- le respect des critéres d'inclusion

- le critere principal de jugement

- lasurveillance et la déclaration des EIG

- la survenue de faits nouveaux nécessitant le dépét d’'un amendement

10.3 Cléture de I’essai

Alafin de I'essai, des procédures de cloture seront appliquées, avec classement de tous les documents et
des données sources. Une fois |'analyse finale effectuée et validée, I'ensemble du dossier et des données
sont scellés et archivés selon des procédures spécifiques dans des locaux sécurisés.

11 CONSIDERATIONS ETHIQUES ET LEGALES

L'essai sera mené conformément au protocole approuvé, conformément au code de la Santé Publique, aux
BPC de I'UE et aux exigences réglementaires applicables.

L'essai sera enregistré sur la base de données publique ClinicalTrials.gov.

11.1 Comité de protection des personnes (CPP) et Autorité compétente (AC)

Avis favorable du CPP

Le promoteur soumet une demande d'avis auprés du CPP avant le début de la recherche, conformément a
l'article L1121-4 du Code de la Santé Publique. Le promoteur adresse une copie et un résumé de la
recherche a ’ANSM.

Modifications au protocole

Le promoteur est seul autorisé a modifier le protocole, en concertation avec I'investigateur coordonnateur.

On entend par modifications substantielles, les modifications qui ont un impact significatif sur tout aspect
de la recherche, notamment sur la protection des personnes, y compris a I'égard de leur sécurité, sur les
conditions de validité de la recherche le cas échéant sur |la qualité et la sécurité des produits expérimentés,
sur l'interprétation des documents scientifiques qui viennent appuyer le déroulement de la recherche ou sur
les modalités de conduite de celle-ci.

Une demande de modification substantielle est adressée par le promoteur au CPP. Dés réception de I'avis
favorable, la version amendée du protocole est alors transmise par le promoteur, a ’TANSM pour information
et a tous les investigateurs.
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Une modification non substantielle du protocole est une modification mineure ou une clarification sans
retentissement sur la conduite de I'essai. Ces modifications ne seront pas soumises aux autorités
compétentes mais feront I'objet d'un accord entre le promoteur et l'investigateur et seront clairement
documentées (dans le dossier de suivi de I'étude).

11.2 Information et consentement

Conformément a la réglementation en vigueur, le participant a I'essai devra recevoir une information loyale,
compléte, a travers la Lettre d'Information, spécialement rédigée pour I'essai et validée par le Comité de
Protection des Personnes, qui lui sera obligatoirement fournie et expliquée par I'lnvestigateur. Ce dernier
devra notamment informer le participant des risques et contraintes éventuelles de la participation a I'essai.

Le participant pourra poser toute question lui semblant utile a saréflexion, et disposera du temps nécessaire
de réflexion afin de prendre sa décision en toute connaissance de cause.

Le participant a I'essai devra ensuite signer le formulaire de consentement, avec I'Investigateur lui ayant
présenté l'essai, et ce document devra étre daté du jour de la signature. Une copie sera remise au
participant, une conservée par I'Investigateur, et une conservée dans le dossier médical du participant.

L'Investigateur devra s’'assurer du respect des critéres d'inclusion et d'exclusion avant l'inclusion du
participant. Aucun acte spécifique a la recherche ne pourra avoir lieu avant I'information et I'obtention du
consentement du participant a I'essai. A tout moment, le participant pourra retirer son consentement, et
toute information sur la sécurité de leur participation devra leur étre rapportée.

11.3 CNIL

Conformément au cadre de la méthodologie de référence (MR 001), le traitement des données sera réalisé
dans les conditions de confidentialité définies par la loi du 6 janvier 1978 modifiée relative a I'informatique,
aux fichiers et aux libertés (CNIL) ainsi que conformément au Réglement Européen (Réglement Général de
Protection des données : RGPD). Le responsable du traitement estle CHU de Lille, en qualité de promoteur
dont les coordonnées sont les suivantes : Direction de la Recherche et de I'lnnovation Maison Régionale
de la Recherche Clinique, Hospitaliére et Universitaire 6, rue du Professeur Laguesse - CS 70 001 - 59 037
Lille Cedex. Conformément au dit RGPD, les données issues de cette étude seront traitées a des fins de
recherche scientifique (article 6) dans le cadre d'une exécution d’'une mission d'intérét public (article 9) dont
le promoteur s’est investi. Les données issues de cette étude seront sauvegardées sur le réseau
informatique du CHU. Les données recueillies seront pseudo-anonymisées.

Conformément a l'article L1121-1-1 du Code de Santé Public et conformément aux articles 17.3.c et 17.3.d
du RGPD, les personnes participantes ala recherche ont le droit de demander I'effacement et de s’opposer
au traitement de leurs données. lIs seront informés que les données recueillies préalablement au retrait du
consentement pourront ne pas étre effacées et pourront continuer a étre traitées dans les conditions
prévues par la recherche.

Le patient a le droit d'obtenir du promoteur (responsable du traitement) la limitation du traitement dans les
conditions foumies dans I'Art. 18 du RGPD. Il a également |a possibilité d'introduire une réclamation aupres
d'une autorité de contréle (la CNIL en France). Conformément a I'article 13 du RGPD, lorsque des données
a caractére personnel relatives a une personne concernée sont collectées auprés de cette personne, le
responsable du traitement lui fournit, au moment ou les données en question sont obtenues, toutes les
informations nécessaires prévues dans cet article.

Dans le cadre de |la recherche, un traitement des données personnelles sera mis en ceuvre pour permettre
d'analyser les résultats de I'étude au regard de I'objectif de cette derniére.

A cette fin, les données médicales concernant les personnes participantes ala recherche ou tout autre type
de données existantes pourront étre transmises au Promoteur de |la recherche ou aux personnes ou société
agissant pour son compte ou menant des projets de recherche, en France ou a I'étranger, y compris en
dehors de I'Union Européenne a condition que le pays de destination soit reconnu par les autorités
frangaises comme assurant un niveau de protection des données suffisant et approprié.. Ces données
seront identifiées par un numéro de code et des initiales. Ces données pourront également, dans des
conditions assurant leur confidentialité, étre transmises aux autorités de santé frangaises et étrangeres.
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12 FINANCEMENT ET ASSURANCE

12.1 Financement

Aucun financement n’est prévu pour cette étude.

12.2 Assurance

Le promoteur souscrit un contrat d'assurance garantissant sa responsabilité civile et celle de tout
intervenant a I'étude, conformément a I'article L1121-10 du Code de la Santé Publique.

L’essai ne pourra débuter sans cette souscription.

13 PUBLICATIONS - VALORISATION

13.1 Décision de publication

Conformément a l'article R 5121-13 du Code de la Santé Publique, les essais ne peuvent faire 'objet
d'aucun commentaire écrit ou oral sans I'accord conjoint de linvestigateur et du promoteur. Toute
publication doit mentionner que le CHU de Lille est promoteur. En tout état de cause, le CHU de Lille,
promoteur de I'étude, a la maifrise de la premiére publication. L'investigateur adresse une copie de ses
publications au promoteur.

13.2 Reégles de publication

Le promoteur est le propriétaire exclusif des résultats de I'étude. Ces résultats, ainsi que toutes les données
relatives a la recherche, ne doivent en aucun cas étre transmises a un tiers, sans contrepartie négociée
préalablement par la Direction de la Recherche et de I'lnnovation. Toute sollicitation de ce type doit étre
transmise le plus t6t possible aux affaires juridiques de la Direction de la Recherche et de I'lnnovation.

13.3 Valorisation

Ces résultats, ainsi que toutes les données relatives a la recherche, ne doivent en aucun cas étre transmises
aun tiers, sans contrepartie négociée préalablement par la Direction de la Recherche et de I'Innovation.
Toute sollicitation de ce type doit étre transmise le plus t6t possible aux affaires juridiques de la Direction
de la Recherche et de I'lnnovation.

N° 2021-A00108-33_Protocole EARLIMB_Version 2.0 du 22.03.2021
35

136



j) Promotion CHU de Lille — Document Confidentiel
CHU

LILLE

LISTE DES ANNEXES

ANNEXE 1 ; BIBLIOGRAPHIE . c:ccussssssosesssossusesmsssnssesssraossssasssssssssseinsssmss s 5665 sssssss 53553 S sespsesss somsssspespressss 37

N°2021-A00108-33_Protocole_EARLIMB_Version 2.0 du 22.03.2021
36

137



é) Promotion CHU de Lille — Document Confidentiel

CHU

LILLE

Annexe 1 : Bibliographie

L.

10.

11.

12.

13.

WHO | International Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) [Internet].
WHO. [cited 2019 Jun 10]. Available from: http://www.who.int/classifications/icf/en/

Meurs M, Maathuis CGB, Lucas C, Hadders-Algra M, van der Sluis CK. Prescription of the
first prosthesis and later use in children with congenital unilateral upper limb deficiency: A
systematic review. Prosthet Orthot Int. 2006 Aug;30(2):165-73.

Scotland TR, Galway HR. A long-term review of children with congenital and acquired upper
limb deficiency. J Bone Joint Surg Br. 1983 May;65(3):346-9.

Postema K, van der Donk V, van Limbeek J, Rijken RA, Poelma MJ. Prosthesis rejection in
children with a unilateral congenital arm defect. Clin Rehabil. 1999 Jun;13(3):243-9.

Kuyper MA, Breedijk M, Mulders AH, Post MW, Prevo AJ. Prosthetic management of
children in The Netherlands with upper limb deficiencies. Prosthet Orthot Int. 2001
Dec;25(3):228-34.

Huizing K, Reinders-Messelink H, Maathuis C, Hadders-Algra M, van der Sluis CK. Age at
first prosthetic fitting and later functional outcome in children and young adults with unilateral
congenital below-elbow deficiency: a cross-sectional study. Prosthet Orthot Int. 2010
Jun;34(2):166-74.

Skold A, Hermansson LN, Krumlinde-Sundholm L, Eliasson A-C. Development and
evidence of validity for the Children’s Hand-use Experience Questionnaire (CHEQ). Dev
Med Child Neurol. 2011 May;53(5):436-42.

Amer A, Eliasson A-C, Peny-Dahlstrand M, Hermansson L. Validity and test-retest reliability
of Children’s Hand-use Experience Questionnaire in children with unilateral cerebral palsy.
Dev Med Child Neurol. 2016 Jul;58(7):743-9.

Ann-Christin  Eliasson LNH. Bimanual Hand-use in Children with Unilateral Hand
Dysfunction ? Differences Related to Diagnosis Investigated by the Children?s Hand-use
Experience Questionnaire. Pediatr Ther [Internet]. 2013 [cited 2021 Mar 29];03(04).
Available from: https:/www.omicsonline.org/bimanual-handuse-in-children-with-unilateral-
hand-dysfunction-differences-related-to-diagnosis-investigated-by-the-childrens-handuse-
experience-questionnaire-2161-0665.1000169.php?aid=18471

Skold A, Hermansson L, Krumlinde Sundholm L, Eliasson A-C, Amer A. Children Hand use
Questionnaire [Internet]. Karolinska Institutet; Available from:
https://www.cheq.se/miniquestionnaire

Lamb DW, MacNaughtan AK, Fragiadakis EG. Congenital absence of the upper limb and
hand. A review of the benefits in prehension and bimanual function by early prosthetic
replacement. The Hand. 1971 Sep;3(2):193-9.

Jain S. Rehabilitation in limb deficiency. 2. The pediatric amputee. Arch Phys Med Rehabil.
1996 Mar;77(3 Suppl):S9-13.

Curran B, Hambrey R. The prosthetic treatment of upper limb deficiency. Prosthet Orthot Int.
1991 Aug;15(2):82-7.

N°2021-A00108-33_Protocole_EARLIMB_Version 2.0 du 22.03.2021

37

138



14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22,

23.

é) Promotion CHU de Lille — Document Confidentiel

CHU

Nelson VS, Flood KM, Bryant PR, Huang ME, Pasquina PF, Roberts TL. Limb deficiency
and prosthetic management. 1. Decision making in prosthetic prescription and management.
Arch Phys Med Rehabil. 2006 Mar;87(3 Suppl 1):S3-9.

Davids JR, Wagner LV, Meyer LC, Blackhurst DW. Prosthetic management of children with
unilateral congenital below-elbow deficiency. J Bone Joint Surg Am. 2006 Jun;88(6):1294—
300.

de Jong IGM, Reinders-Messelink HA, Tates K, Janssen WGM, Poelma MJ, van Wijk I, et
al. Activity and participation of children and adolescents with unilateral congenital below
elbow deficiency: an online focus group study. J Rehabil Med. 2012 Oct;44(10):885-92.

Vasluian E, de Jong IGM, Janssen WGM, Poelma MJ, van Wijk I, Reinders-Messelink HA,
et al. Opinions of youngsters with congenital below-elbow deficiency, and those of their
parents and professionals concerning prosthetic use and rehabilitation treatment. PloS One.
2013;8(6):e67101.

Toda M, Chin T, Shibata Y, Mizobe F. Use of Powered Prosthesis for Children with Upper
Limb Deficiency at Hyogo Rehabilitation Center. PloS One. 2015;10(6):e0131746.

Sjoberg L, Lindner H, Hermansson L. Long-term results of early myoelectric prosthesis
fittings: A prospective case-control study. Prosthet Orthot Int. 2018 Oct;42(5):527-33.

Standards & Guidelines [Internet]. [cited 2019 Jul 22]. Available from:
https://www.bsrm.org.uk/publications/publications

Mano H, Fujiwara S, Haga N. Adaptive behaviour and motor skills in children with upper
limb deficiency. Prosthet Orthot Int. 2018 Apr;42(2):236-40.

Mano H, Fujiwara S, Haga N. Effect of prostheses on children with congenital upper limb
deficiencies. Pediatr Int. 2020 Sep;62(9):1039-43.

Buffart L, Roebroeck M, van Heijningen V, Pesch-Batenburg J, Stam H. Evaluation of arm
and prosthetic functioning in children with a congenital transverse reduction deficiency of the
upper limb. J Rehabil Med. 2007;39(5):379-86.

N°2021-A00108-33_Protocole_EARLIMB_Version 2.0 du 22.03.2021

38

139



ANNEXE 4 : Echanges aprés évaluation médico-réglementaire

1) Il n’est pas clair partout, et encore moins dans la LICE que la prothése n’a rien a voir
avec I’étude. Il faut le clarifier car la lecture de la LI donne I'impression que les parents
acceptent la pose précoce de la prothése en participant a I'étude

Jespére avoir apporté les clarifications nécessaires dans le protocole et dans la LI, en effet, les
parents peuvent bénéficier de I’expertise en appareillage précoce sans participation a I'étude.

2) Je m’interroge méme s’il n’est pas plus pertinent de proposer aux parents de participer
indépendamment et a distance de la pose de la prothése pour ne rien influencer (cela
pourrait étre critiqué par le CPP)

En situation pratique, il est difficile d’étre plus précoce que 3 mois et demi-4 mois (environ 3
semaines entre la prise de mesures et la livraison définitive, essais intermédiaires compris).
Par contre effectivement, l'inclusion peut avoir lieu aprés le début de la procédure de
prothétisation. J’espére avoir réussi a clarifier ce point dans les deux documents.

3) De méme, il faut alors ajouter dans les critéres d’inclusion que les enfants se voient
poser une prothése a cause de I’'agénésie

4) Modifier I'objectif principal : il s’agit d’évaluer le développement moteur avec le sous
score a la Vineland.

Modifiés dans les 2 documents : comportement adaptatif moteur plutét que développement
(correspond plus précisément a la présentation de la Vineland)

5) Je suggére de retirer les noms des échelles de la LICE pour éviter que les parents aillent
regarder avant de venir lors des visites.

Est-ce que cela peut étre un probleme qu’ils regardent ? On les trouve facilement dans la
littérature, ca ne me parait pas génant, mais peut-étre que je ne me rends pas compte.

6) Dans la Ll il est indiqué en substance que I’étude permettra de déterminer si
I'introduction précoce de la prothése permet de soutenir un meilleur développement.
Cela semble tres présomptueux vu le design de I'étude et le fait qu’il n’y a pas de
comparaison de groupe directe. Je trouve que cela est tres (trop) incitatif pour que les
parents acceptent la pose précoce de la prothése.

J'ai simplifié ce point dans la LI, c’est effectivement une remarque qui nous avait déja été faite
a la lecture du protocole, mais je n’avais pas uniformisé avec la LI

Interrogations :

7) Pourquoi ne pas mesurer la VABS a I'inclusion ? Vous pourriez obtenir des indications
en termes d’évolution par « niveau » ?

Pour laisser du temps aux comportements moteur volontaires de se mettre en place: on
observe plus de comportements a 9 mois qu’a 4.
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Nous avons proposé 9 mois et 24 mois pour avoir 2 mesures, certains papiers montrent une
augmentation des difficultés motrices avec I'age.

8) Pourquoi ne pas mesurer la VABS a 3 ans ?
J'ai préféré garder 24 mois car on a I'impression d’observer un plus grand nombre de rejet de
prothése autour de 24 mois, (période parfois un peu creuse entre 2 ans et la maternelle).
Javais peur qu’a 3 ans, si cela fait plusieurs mois que I’enfant n’a plus aucun appareillage, ca

colle moins bien avec I' « intervention »précoce.

Pour la AHA par contre, I'dge de 3 ans correspond a un age ou elle est assez facilement
effectuée chez I'enfant (nécessite sa participation, contrairement a la VABS)
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ANNEXE 5 : Plaquette informations réalisée pour les parents

Car l'agénésie de membre supérieur est une
anomalie rare du développement qui concerne
entre 300 et 400 nouveaux enfants chaque année.
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