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1 Liste des abréviations

AASM American Academy of Sleep Medicine

ALD Affection de Longue Durée

AMM Autorisation de Mise sur le Marché

APA Activité physique adaptée

ATS American Thoracic Society

BO Bronchiolite oblitérante

BOPI Bronchiolite oblitérante post-infectieuse
CCMR Centre de compétence pour les maladies rares
CO; Dioxyde de carbone

CPT Capacité pulmonaire totale

CRMR Centre de référence pour les maladies rares
CVv Capacité vitale

CVF Capacité vitale forcée

DBP Dysplasie bronchopulmonaire

DEM Débit expiratoire maximal

DLCO Capacité de diffusion pour le monoxyde de carbone
EAPA Enseignant en Activité physique adaptée
EFR Explorations fonctionnelles respiratoires
EPS Enseignement physique et sportif

ERS European Respiratory Society

ETP Education thérapeutique du patient

HAS Haute autorité de santé

HTP Hypertension pulmonaire

IAHO Index d’apnées-hypopnées obstructives

IRC Insuffisance respiratoire chronique

KCO Coefficient de transfert du poumon pour le CO
LIN Limite inférieure de la normale

02 Dioxygéene

OoLD Oxygénothérapie de longue durée

Pa Pression partielle du sang artériel

PAI Plan d’Accueil Individualisé

PCERT Pictorial Children's Effort Rating Table

PG Polygraphie ventilatoire

PPC Pression positive continue

PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins
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PSAD Prestataire de soins a domicile

PSG Polysomnographie

Ptc Pression transcutanée

SAOS Syndrome d’apnées obstructives du sommeil
SNG Sonde nasogastrique

SpO: Saturation percutanée en O2

SSMR Services de soins médicaux et réadaptation
TM6 Test de marche de 6 minutes

VEMS Volume expiré maximal en 1 seconde

VNI Ventilation non invasive

V'Oomax Consommation maximale d'oxygéne

VRS Virus respiratoire syncytial
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2 Introduction

L’insuffisance respiratoire chroniqgue (IRC) est le terme évolutif commun a plusieurs
pathologies respiratoires rares de I'enfant. L’appareil respiratoire devient incapable d’assurer
’hématose, responsable d’'une hypoxémie en air ambiant au repos et a I'état stable.
Les pathologies respiratoires rares de I'enfant qui peuvent se compliquer, au cours de leur
évolution, d’une IRC sont principalement :

- Pneumopathies interstitielles chroniques (ORPHA:182095)

- Maladies rares possiblement indiquées pour la transplantation pulmonaire

(ORPHA:506222)

- Certaines malformations pulmonaires ou thoraciques (ORPHA:97957)

- Bronchiolite oblitérante avec trouble ventilatoire obstructif (ORPHA:1303)

- Dysplasie broncho-pulmonaire (ORPHA:70589)
Les pathologies nécessitant une assistance ventilatoire chroniqgue pour une pathologie
neuromusculaire ou une anomalie primitive du contrble de la ventilation, sans pathologie
pulmonaire ou thoracique, sont exclues de ce PNDS.

3 Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est de proposer aux
professionnels concernés une démarche consensuelle d’évaluation et de prise en charge
diagnostique et thérapeutique optimale des enfants avec une maladie respiratoire rare et une
IRC, incluant les indications a une transplantation pulmonaire.

Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie rare sur
'ensemble du territoire. Il permet également d’identifier les spécialités pharmaceutiques
utilisées dans une indication non prévue dans I'Autorisation de mise sur le marché (AMM) ainsi
gue les spécialités, produits ou prestations nécessaires a la prise en charge des patients mais
non habituellement pris en charge ou remboursés.

Ce PNDS doit permettre d’optimiser les liens entre le médecin traitant et les différents
professionnels investis dans la prise en charge de I'enfant et le médecin spécialiste hospitalier
référent.

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’'un protocole national de
diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en
2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).
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4 Professionnels impliqués et réle du médecin traitant

La prise en charge de I'IRC repose sur une organisation multidisciplinaire, coordonnée par
I'équipe ou le médecin spécialisé du centre de référence ou compétence. Elle associe aux
différents stades de la prise en charge de nombreux professionnels : médecins traitants
ambulatoires, médecins hospitaliers, kinésithérapeutes, APA, psychologues, IDE
coordinatrices, IDE d’éducation thérapeutiques, assistant(e) social(e), diététicien(ne).

Le médecin traitant est pleinement intégré a la prise en charge multidisciplinaire de I'enfant
avec IRC. Son role est particulierement important dans la prise en charge globale de I'enfant
et de sa famille. Le place du médecin traitant dans le suivi des enfants atteints d’IRC est
notamment essentiel dans :
- la prise en charge des évenements aigus: infection virale notamment-
I'accompagnement des familles : s’assurer de la bonne couverture sociale de la famille,
évaluer le retentissement au quotidien de la maladie, soutien des parents et de la

fratrie,
- le dépistage de complications, aide a la mise en place de matériel adapté (fauteuil
roulant, ...)

- le suivi de la croissance staturo-pondérale

- le suivi du calendrier vaccinal

- assurer une prévention anti-infectieuse familiale (cf chapitre prévention des infections)
- informer et lutter contre les facteurs environnementaux pouvant aggraver la
pathologie respiratoire tels que le tabagisme environnemental. Une aide au sevrage
tabagique doit étre systématiquement proposée aux parents (https://www.tabac-info-
service.fr/). Une prévention du tabagisme (ou cannabisme) actif & 'adolescence sera
primordiale tant pour le patient que pour sa fratrie

- aide au maintien d’une scolarisation adaptée

- encourager la pratique d’activités physiques dans les capacités de I'enfant pour limiter
le déconditionnement

- étre partenaire du projet de soins de I'enfant avec le centre spécialisé, notamment
étre relai du centre de soin et centre transplanteur pour assurer la stabilité du patient
et participer aux soins si une décision de limitation est portée.

5 Diagnostic et évaluation initiale

5.1 Objectifs

Les objectifs initiaux lors de la prise en charge d’'une IRC sont de :
- Dépister 'IRC devant une symptomatologie évocatrice ou compatible ;
- Confirmer le diagnostic de I'IRC ;
- Déterminer I'étiologie de I'RC ;
- Ecarter les diagnostics différentiels ;
- Fournir les indications permettant de guider le choix des traitements ;
- Organiser la surveillance des enfants atteints d’'une IRC.

5.2 Définition de I'IRC de I'enfant et mécanismes physiopathologiques

5.2.1 Points clés
v La définition formelle de l'insuffisance respiratoire chronique (IRC) est I'existence
d’'une diminution permanente de la pression partielle en oxygene du sang artériel
(PaO,), mesurée au repos et en situation stable, éventuellement associée a une
hypercapnie.
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v' Les mesures de référence pour objectiver 'hypoxémie diurne sont la gazométrie
artérielle ou la méthode artérialisée au lobe de l'oreille.

v' Compte-tenu de la réalisation souvent difficile de ces techniques chez I'enfant, la
définition pratique de I'IRC repose par extrapolation sur la mise en évidence d’'une
diminution persistante de la saturation percutanée en oxygene (SpO;) diurne au
repos. Une IRC est possible lorsque la valeur de SpO. diurne au repos est entre
91 % et 96 % chez I'enfant de 1 a 5 ans ou entre 93 % et 97 % chez I'enfant de plus
de 5 ans. Dans cette situation, un enregistrement pathologique de la SpO2 nocturne
est un argument supplémentaire. L'IRC est certaine en cas de SpO- diurne < 91 %
delab5anset<93% apres 5 ans.

v' Les situations dissociées, sans hypoxémie diurne au repos, mais avec une
hypoxémie nocturne et/ou une hypoxémie a I'effort doivent étre considérées comme
des IRC débutantes.

5.2.2 Quelle est la définition d’une IRC ?

La définition d’une insuffisance d’organe est I'incapacité de cet organe a assurer sa fonction.
La fonction du systéme respiratoire est d’assurer 'hématose (apport de dioxygene [O-] et
élimination du dioxyde de carbone [CO2]).

L’'IRC est donc définie par une hypoxémie (diminution de la pression partielle en oxygéne du
sang artériel), diurne et nocturne, traduisant l'incapacité permanente du systéme respiratoire.
L’IRC est donc objectivée par une diminution de la pression artérielle en O, (PaO2) mesurée
de jour, au repos, en dehors de toute exacerbation, de fagon répétée donc confirmée. Elle est
éventuellement associée a une hypercapnie. La problématique pédiatrique est donc de définir
la limite inférieure de la normale de la pression artérielle en o, définissant I'RC.

Il existe peu d’études sur les normes d’hématose de I'enfant dans la mesure ou cela implique
une prise de sang artérielle pour mesure des gaz du sang artériel, acte peu réalisé chez
'enfant. A notre connaissance, seules deux études ont donné des chiffres de PO, capillaire
artérialisée normale du nourrisson au jeune adulte (1, 2). Gaultier et collegues, chez 84 enfants
normaux de 20 jours a 18 ans, aprés avoir comparé des mesures artérielles aux mesures
capillaires dans un autre groupe d’enfants, ont montré que la PO; capillaire est égale a 68,16
x age®’® (age en mois) (2). Les limites inférieures de la normale selon I'age peuvent étre
déduites de cette étude (Tableau 1), permettant de définir les seuils d’insuffisance respiratoire
de I'enfant.

Tableau 1. Limites inférieures de la normale (5°™ percentile) de la PO, capillaire artérialisée
selon I'age (2).

Tranche d’age Valeur
<2ans 70 mmHg
6 ans 80 mmHg
> 12 ans 85 mmHg

La valeur mesurée chez les adolescents de plus de 12 ans est cohérente avec la norme de
PaO; mesurée a 99,9 + 5,3 mmHg chez des jeunes adultes sains de 18-24 ans (3), sachant
qu’une légére sous-estimation de la PaO; est donnée par la Pcapilaire artériaisée O2 (2). La Pcapitaire
aérialisee O2 normale de I'enfant rejoint donc celle du jeune adulte a partir de 12 ans environ,
résultat cohérent avec l'autre étude des normales de PcapiiaireO2 de I'enfance (1).

5.2.3 Comment mesurer 'hypoxémie chez I'enfant pour définir une IRC ?
La mesure de la Pcapilaire anériaisse O2 €St un moyen permettant de définir 'IRC chez le jeune
enfant puisque I'on a une norme de référence (2). Une méta-analyse comparant les gaz du
sang artériels et capillaires artérialisés a confirmé la Iégére sous-estimation de la mesure de
PaO; par méthode artérialisée au lobe de l'oreille (biais moyen de 3,8 mmHg) (4).
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Ainsi, la réalisation d’'un gaz du sang artériel pourrait parfois étre utile pour avoir un diagnostic
de « certitude » mais se heurte a 'absence de limite inférieure de la norme de PaO; disponible
par cette méthode chez I'enfant. En revanche, la mesure de PO, capillaire par prélevement a
d’autres sites que le lobe de l'oreille ne doit pas étre utilisée, car non fiable (4).

5.2.4 Doit-on toujours avoir une PaO:2 pour parler d’'IRC de I'enfant ? Définition
pratique de I'lRC de I'enfant

La mesure de Pcapinaire artérialisse O2 N’est disponible que dans quelques centres hospitaliers. En
pratique, la définition de 'IRC va donc généralement reposer sur la mise en évidence d’une
diminution de la SpO; diurne au repos. De fagon étonnante il existe peu d’études ayant définie
la limite inférieure de la SpO; diurne normale chez I'enfant a la pression atmosphérique au
niveau de la mer. Toutefois, une étude permet de définir la limite inférieure de SpO. diurne en
fonction de I'age et de l'altitude (5). La limite inférieure (2,5¢ percentile) de SpO; a l'altitude
zéro est 96 % chez I'enfant sain de 1 a 5 ans et 98% chez 'enfant sain de 6 a 17 ans.

Une autre étude ayant inclus 1470 nourrissons et jeunes enfants de 3 mois a 35 mois a
rapporté des limites inférieures (5™ percentile) de SpO- diurnes plus basses a 92 %, pour
une valeur médiane de 98 % (6). Une étude chez I'adulte a montré que 5™ percentile de la
Sa0; du groupe 18-24 ans était de 96,2 % (3).

Il faut par ailleurs souligner que la fiabilité de la mesure de la SpO, peut étre mise en
défaut chez un nombre significatif de sujets, notamment ceux a peau foncée. Ainsi dans une
étude récente pédiatrique, le biais moyen global de I'oxymétre de pouls versus la saturation
mesurée par gazométrie artérielle était de 3,5 % (écart type 5,0 %) chez les patients blancs et
de 4,3 % (écart type 5,0 %) chez les patients noirs. La fréquence de I'nypoxémie occulte (SaO-
<88 % avec SpO; = 92 %) était de 5,8 % (intervalle de confiance a 95 %, 4,6 % a 7,3 %) chez
les enfants blancs et de 9,6 % (intervalle de confiance a 95 %, 6,3 % a 14,5 %) chez les
enfants noirs (7).

La fiabilité de la mesure de la SpO: diurne reste donc imparfaite comparativement a une
mesure artérielle ou artérialisée (sur-diagnostic et sous-diagnostic) pour parler d'IRC chez
I'enfant. Elle peut néanmoins identifier des situations d’IRC possible ou certaine. Une IRC est
possible lorsque la valeur de SpO- diurne au repos est entre 91 % et 96 % chez I'enfant de 1
a 5 ans ou entre 93 % et 97 % chez I'enfant de plus de 5 ans. L'IRC est certaine en cas de
SpO. diurne <91 % de 1 a 5 ans et < 93 % aprés 5 ans, en état stable.

Il est important d’associer l'interprétation de cette SpO; diurne a un enregistrement continu de
la SpO- nocturne. Les indications d’'une oxygénothérapie au long cours sont basées sur les
résultats de cet enregistrement nocturne (voir paragraphe 6.2). Toutefois, le seul
enregistrement nocturne n’est pas suffisant pour définir une IRC. Le caractéere permanent de
I'hypoxémie, diurne et nocturne, en état stable, doit étre affirmé. Chez I'adulte, Les corrélations
entre enregistrement continu de la SpO; nocturne et hypoxémie diurne sont faibles (8-10). Il
n’y a pas d’études pédiatriques disponibles.

5.2.5 Comment mesurer I'hypercapnie ?

La mesure de I'hypercapnie (PaCO, > 45 mmHg chez I'adulte) peut se faire chez I'enfant par
ponction artérielle (gaz du sang) mais aussi par prélevement de sang capillaire artérialisé au
lobe de I'oreille ou capillaire au bout du doigt (4). La mesure transcutanée de la PCO; est une
alternative non invasive et validée, aussi bien au repos que lors d’'un exercice physique (11).
Il existe peu de données sur la norme de PcapiaireCO2 ou PCO; transcutanée de I'enfant, mais
elle semble Iégérement inférieure a celle de I'adulte (1, 12).
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Enfin, la mesure de la pression veineuse en CO- peut donner une idée de la PaCO- (différence
en moyenne de 5,8 mmHg) (13). En effet, si elle est < 45 mmHg, I'hypercapnie nette définie
par une PaCO; > 50 mmHg est exclue (13). La pression de fin d'expiration en CO2 (PetCO2)
sous-estime la PaCO; d’environ 2 mmHg.

La PCO; veineuse du matin au réveil n’a été le sujet d’aucune validation scientifique a notre
connaissance, elle serait censée refléter I'éventuelle hypoventilation alvéolaire nocturne,
situation potentiellement différente de celle de I'IRC. L’hypoventilation nocturne est définie par
I’American Academy of Sleep Medicine comme une PCO. > 50 mmHg pendant plus de 25 %
du temps de sommeil.

5.2.6 Quelles sont les principales maladies respiratoires rares a l'origine d’'une

IRC ?
De nombreuses maladies respiratoires rares de I'enfant peuvent évoluer vers une IRC (14), et
sont présentées Tableau 2. Elles peuvent se compliquer pour nombre d’entre elles
d’hypertension artérielle pulmonaire (15).
D’autres pathologies extra-pulmonaires peuvent se compliquer d’'une IRC, par atteinte de la
commande centrale, ou d’une diminution de la mobilité thoracique. Il s’agit notamment du
syndrome d’Ondine, des maladies neuro-musculaires, des dystrophies thoraciques ou des
scolioses séveres. Ces pathologies ne sont pas abordées dans ce PNDS.

Tableau 2. Principales maladies respiratoires rares potentiellement associées a une
insuffisance respiratoire chronique

Groupe de Pathologie Code

pathologies ORPHA
Pneumopathie interstitielle par déficit en SP-B 217563
Pneumopathie interstitielle par déficit en SP-C 440392
Pneumopathie interstitielle par déficit en ABCA3 440402
Protéinose alvéolaire pulmonaire par déficit en MARS 440427
Autres protéinoses alvéolaires pulmonaires héréditaires 264675
Syndrome cerveau-poumon-thyroide 209905
Glycogénose interstitielle pulmonaire 217557
Hyperplasie des cellules neuroendocrines du nourrisson 217560
Autres pneumopathies chronigues de I'enfance 91359
Pneumopathie interstitielle associée a une dermatomyosite 93672
Pneumopathie interstitielle associée a une arthrite juvénile 92

Pathologies idiopathique

interstitielles | Pneumopathie interstitielle associée a une sclérodermie 90291
Fibroélastose pleuroparenchymateuse 494428
Dysplasie alvéolo-capillaire congénitale 210122
Lymphangiectasie pulmonaire congénitale 2414
Hémosidérose pulmonaire idiopathique 99931
Vasculopathie de I'enfant associée a STING 425120
Syndrome autoimmun de pneumopathie interstitielle-arthrite 444092
Granulomatose avec polyangéite 900
Pneumopathie interstitielle associée a une granulomatose 379
chronique
Pneumopathies interstitielles associées a une maladie | 264968
métabolique
Bronchiolite oblitérante non liée a une greffe 658612

Pathologies Bronchiolite oblitérante post-greffe 658602

bronchiques et | Mucoviscidose 586
bronchiolaires Dyskinésie ciliaire primitive 244
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: Hernie de coupole diaphragmatique 2140
Anomalies du . .
développement Dyspla5|e_ broncho-p_ulmona!r_e 70589
Hypoplasie pulmonaire primitive 2257
Autres Histiocytose langerhansienne 389

5.2.7 Quels sont les mécanismes des anomalies gazomeétriques ?
Il existe quatre mécanismes d’hypoxémie
o hétérogénéité des rapports ventilation/perfusion (effet shunt) : par exemple pathologie
bronchique ou bronchiolaire
e anomalie du transfert alvéolo-capillaire : par exemple pathologie interstitielle
e shunt vrai : par exemple existence d’un shunt droit-gauche intra-cardiaque
¢ hypoventilation alvéolaire : par exemple insuffisance diaphragmatique ou diminution
de compliance thoraco-pulmonaire. Ce mécanisme s’associe obligatoirement & une
hypercapnie.
Les trois premiers mécanismes sont associés a une augmentation de la différence alvéolo-
artérielle et le dernier est associé a une différence alvéolo-artérielle normale lorsque
I'échangeur pulmonaire est normal (hypoventilation alvéolaire pure, centrale ou périphérique
musculaire). Ces mécanismes d’hypoxémie peuvent étre associés, par exemple hétérogénéité
des rapports ventilation/perfusion et hypoventilation alvéolaire, aboutissant a une hypoxémie
importante associée a une hypercapnie. Le mécanisme le plus fréquent de I'hypoxémie est
I'hétérogénéité des rapports ventilation/perfusion, que ce soit au cours des pathologies
bronchiques mais aussi interstitielles et méme vasculaires pulmonaires.

5.2.8 Quelles différences éveil/sommeil/exercice ?

Au cours du sommeil il existe une diminution physiologique de la ventilation alvéolaire, donc
un certain degré d’hypoventilation alvéolaire entrainant une élévation de PaCO: et une
diminution de PaO, et SpO, (16). Au cours du sommeil, on considére donc que la limite
supérieure de la norme de PaCO; est augmentée a 50 mmHg) (17), tout en gardant a I'esprit
qu’il existe une différence physiologique PaCO, - PETCO; ~2 mmHg. Chez le nourrisson, la
SpO2 normale pendant le sommeil est de 'ordre de 95%. La différence de SpO: entre veille et
sommeil est de I'ordre de 4% chez le nourrisson et de I'ordre de 3 % chez I'enfant plus agé
(16). Les limites inférieures de SpO- normale au cours du sommeil sont d’environ 91 % avant
1 an, 92 % jusqu’a 10 ans et 93 % ensuite (avec moins de 10 % du temps de sommeil sous
ces seuils) (18).

L’hypoxémie d’un enfant en IRC s’aggravera pendant sommeil du fait de I'hypoventilation
alvéolaire physiologique. Du fait de la forme sigmoide de la courbe de dissociation de
'oxyhémoglobine, I'effet sur la désaturation pourra étre plus important.

Ces anomalies de I'hématose peuvent favoriser I'apparition d’'une désaturation artérielle plus
importante lors d’éventuelles hypopnées-apnées obstructives qui peuvent compliquer ou
s’associer a la maladie rare respiratoire (19). En effet, la cinétique de désaturation lors d’une
apnée est trés dépendante de la pression alvéolaire en O, pression trés affectée par la
présence d’une hétérogénéité des rapports ventilation/perfusion, expliquant la relation entre le
degré d’atteinte fonctionnelle respiratoire (volume expiratoire maximal en une seconde,
VEMS) et le degré d’hypoxémie nocturne.

Lors d’un exercice physique il existe une augmentation de consommation d’O- et de production
de CO: par les muscles réalisant l'effort, proportionnelle a cet effort. Face a ces
augmentations, la demande ventilatoire va augmenter. Cette demande va dépendre du niveau
de production de CO2, du point de régulation de PaCO, (normalement de I'ordre de 35-40
mmHg) et de 'espace mort physiologique (augmenté en cas de réduction de la surface au

travers de laquelle se font les échanges gazeux : espace mort alvéolaire).
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A cette augmentation de demande ventilatoire (ventilation) va correspondre une augmentation
de la réponse ventilatoire du systéeme mécanique respiratoire (réponse dépendant de la
résistance des voies aériennes, de la compliance du systeme respiratoire et de la force des
muscles respiratoires). Donc I'ensemble des pathologies qui vont affecter soit la demande, soit
la réponse, vont affecter la réponse physiologique du systéme respiratoire et donc la capacité
d’adaptation a I'exercice musculaire. Il y a arrét de I'effort en cas de rupture de 'homéostasie
caractérisée par la perte de I'équilibre entre la demande et la réponse ventilatoires. De plus,
des anomalies de I'hématose peuvent apparaitre ou s’aggraver selon les mécanismes
physiopathologiques de '’hypoxémie. Ainsi les maladies respiratoires rares avec anomalie du
transfert alvéolo-capillaire vont s’accompagner d’'une désaturation a la marche. Par contre, les
maladies pulmonaires rares avec hétérogénéité des rapports ventilation/perfusion
(mécanisme le plus fréquent des hypoxémies) vont avoir un retentissement lors d’un exercice
physigue trés variable allant d’'une amélioration a une dégradation de 'hématose (20).

5.2.9 Situations d’'IRC débutante

Une SpO; nocturne inférieure a la limite inférieure de la normale peut donc étre le reflet d’'une
hypoxémie diurne aggravée de facon physiologique la nuit (IRC établie) mais aussi d’'une
hypoventilation alvéolaire nocturne isolée, stade souvent annonciateur d’'une hypoxémie
diurne, pouvant faire parler d’'IRC débutante, non permanente (ou intermittente). La définition
de I'hypoxémie nocturne indiquant la nécessité d’une oxygénothérapie au long cours est
détaillé paragraphe 4.1. Elle dépend de I'age, de la SpO, moyenne et du temps de sommeil
passé avec une SpO; < 90 %.

De méme une désaturation artérielle lors d’'un exercice physique témoigne d’une hypoxémie
diurne transitoire, évenement annonciateur dans bien des pathologies respiratoires
d’hypoxémie diurne constante, donc d’'IRC. Il n’existe pas de définition consensuelle de cette
désaturation, mais une diminution > 4 % de la SpO: lors de I'effort est habituellement retenue
comme significative.

On parlera donc d'IRC débutante en cas de SpO. nocturne en dessous de la limite inférieure
de la normale (LIN) si la SpO- diurne est normale ou lors de la constatation d’'une SpO- diurne
au repos > LIN mais s’accompagnant d’'une diminution de plus de 4 % de la SpO: lors d’'un
effort physique.

5.3 Bilan d’un enfant avec IRC

5.3.1 Points clés

v' La dyspnée est un symptdme direct de I'lRC et s’apprécie chez I'enfant grace a des
échelles d’auto-cotation qui permettent un suivi évolutif.

v' Les explorations fonctionnelles respiratoires sont indispensables au suivi de I'enfant
avec IRC. Elles sont réalisées au moins tous les 6 mois. La capacité vitale forcée
(CVF) est le parametre principal de suivi pour les pathologies restrictives. Le volume
expiré maximal en 1 seconde (VEMS) est le paramétre principal de suivi pour les
pathologies obstructives.

v' Le test de marche de 6 minutes (TM6) est un test standardisé indispensable au suivi
des enfants et adolescents avec IRC. Il prédit la morbidité et la mortalité chez les
patients avec différentes causes d’'IRC. Il est également corrélé a la qualité de vie. Il
est réalisé tous les 6 a 12 mois.

v La réalisation d'un test d’exercice cardio-pulmonaire a des indications plus
restreintes que le TM6 chez I'enfant avec IRC.

v' Les enregistrements nocturnes de SpO. permettent de définir les indications
d’oxygénothérapie au long cours. Leur répétition au cours du suivi est indispensable
pour vérifier la correction de I'hnypoxémie nocturne, et prévenir le développement
d’'une hypertension pulmonaire (HTP).
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v' La survenue d’'une HTP dans le cadre d’'une maladie pulmonaire chronique est
associée a un mauvais pronostic, quelle que soit la pathologie respiratoire sous-
jacente, et doit étre dépistée par une échographie cardiaque au moins annuelle.

v' L’identification d’'une hypoventilation alvéolaire est réalisée par un enregistrement
nocturne du gaz carbonique transcutané (PtcCO.) couplé a l'enregistrement de
I'oxymétrie. Son indication dépend du contexte clinique et de la sévérité de I'IRC.

v' La recherche d’'un syndrome d’apnées du sommeil chez un enfant avec IRC est
indiquée dans les pathologies connues pour étre associées a une obstruction dans
le sommeil, ou lorsqu’il existe une HTP qui semble non corrélée a la sévérité réelle
de I'IRC.

v' L’appréciation du retentissement psycho-social et scolaire fait partie de la prise en
charge globale de 'IRC de I'enfant.

5.3.2 Quels sont les signes cliniques en rapport avec I'IRC ?
Les symptdmes observés chez les enfants avec une IRC peuvent étre liés directement a
I'RC elle-méme, mais également a la pathologie responsable de I'IRC.

» Symptébmes en rapport avec I'IRC proprement dite

- La dyspnée est directement en rapport avec I'|RC. Son appréciation et sa quantification chez
l'enfant n’est pas toujours facile, notamment chez le jeune enfant. Elle peut étre sous-
estimée, ou au contraire surestimée, par les parents. L'utilisation d’échelles de cotation par
I'enfant lui-méme est donc importante et permet un suivi évolutif de la progression ou de
I'amélioration de la sensation de dyspnée par I'enfant.

Des échelles numériques sont utilisées depuis de nombreuses années, et surtout validées
chez I'adulte (Annexe 4). Il s’agit notamment de I'échelle de Borg CR10 qui permet de
quantifier l'intensité de la perception de la dyspnée sur une échelle de 1 a 10, ou de
différentes échelles visuelles analogiques, notamment validées chez I'adulte avec pathologie
interstitielle fibrosante (21, 22). Ces échelles peuvent étre utilisées chez I'enfant, mais seules
quelques études pédiatriques sont disponibles dans I'asthme (23, 24). Pour optimiser la
cotation de la dyspnée chez les enfants, et notamment les jeunes enfants, des échelles
illustrées ont été développées. L’échelle illustrée PCERT (Pictorial Children's Effort Rating
Table) est dédiée aux enfants de 6 a 9 ans (25). Leur validation chez I'enfant a poussé au
développement d’échelles illustrées également pour les adultes, et donc potentiellement
utilisables également chez le grand enfant ou I'adolescent. Il s’agit notamment de I'échelle
de Daihousie (26).

Comme pour toute sensation, de nombreux facteurs influencent la sensation de dyspnée
pour un effort donné, notamment socio-environnementaux ou psychologiques, dont il faut
savoir tenir compte.

- Chez le nourrisson avec IRC, une polypnée permanente peut étre observée, avec tirage,
souvent accompagnée d’une difficulté a la prise des biberons.

- Certains symptdomes peuvent évoquer une hypercapnie nocturne : céphalées matinales,
sueurs nocturnes.

» Symptdmes en lien avec la maladie sous-jacente
Des symptbmes en rapport avec la pathologie responsable de I'IRC sont fréquemment
présents : toux séche, toux grasse, expectoration.
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» Signes a I'examen clinique en rapport avec I'IRC proprement dite

- La cyanose centrale témoigne d’'une quantité élevée d’hémoglobine désaturée en oxygéne
dans les téguments. Elle est en pratique rarement observée au repos, mais peut étre décrite
par les parents lors des efforts de I'enfant.

- L’hippocratisme digital. Cette déformation caractéristique des doigts et souvent des orteils,
liée a I'ouverture de courts-circuits dans la microcirculation capillaire, n’est pas spécifique de
I'IRC et peut se rencontrer dans d’autres situations.

- Les signes d’insuffisance cardiaque droite sont exceptionnellement observés chez I'enfant,
mais doivent étre recherchés, notamment lors des exacerbations : turgescence jugulaire,
cedémes des membres inférieurs, reflux hépato jugulaire, hépatomégalie douloureuse a la
palpation

- Signes d’hypercapnie : hypertension artérielle systémique

- Ralentissement staturo-pondéral, lié a 'augmentation de la consommation énergétique et
souvent a une baisse des apports caloriques.

» Signes a I'examen clinique dépendant de la pathologie sous-jacente
- Déformations thoraciques : distension (emphyséme ou bronchiolite oblitérante), ou au
contraire platythorax (fibrose)
- Auscultation variable selon la cause

5.3.3 Quels sont les paramétres EFR a analyser, au repos et a I'exercice ?

» [Fonctions respiratoires au repos

La mesure des fonctions respiratoires est indispensable au suivi des enfants avec IRC. Elle
comprend la mesure des volumes statiques (CRF, CPT), des volumes mobilisables (VEMS,
CV, CVF) et des débits expiratoires maximaux (DEMzs.755). Une coopération insuffisante de
I'enfant peut limiter sa réalisation optimale et reproductible avant 'age de 6-7 ans. Dans les
pathologies obstructives, le déclin du VEMS est corrélé a des marqueurs évolutifs tels que
survie, transplantation pulmonaire ou oxygénothérapie (27-29). Les parametres les plus
discriminants pour la surveillance évolutive des pathologies restrictives de I'enfant ne sont pas
parfaitement définis (30). Chez I'adulte avec pathologie interstitielle, le pourcentage de la
valeur prédite de la CVF a été montré comme prédictif de I'apparition d’'une hypoxémie a I'effort
ou au repos, ainsi que le pourcentage de la valeur prédite de la DLCO (31). Chez I'enfant,
dans une étude randomisée de phase Il, évaluant le nintédanib dans les pathologies
interstitielles de I'enfant, la CVF a été utilisée comme paramétre fonctionnel respiratoire (32).
La CVF est également un parameétre significativement corrélé a 'amélioration thérapeutique
dans les pathologies interstitielles associées aux connectivites de I'enfant (33).

La capacité de diffusion est étudiée par la mesure de diffusion du monoxyde de carbone
(DLCO), qui est un marqueur important a mesurer dans les pathologies fibrosantes. Chez
ladulte, la DLCO est corrélée au degré d’hypoxémie nocturne dans les pathologies
interstitielles (34). Comme la CVF, elle a une valeur prédictive pour l'apparition d’'une
hypoxémie a l'effort ou au repos (31). La DCLO est avec la CVF le marqueur fonctionnel
corrélé a I'amélioration thérapeutique dans les pathologies interstitielles associées aux
connectivites (33). Le coefficient de transfert du poumon pour le CO (KCO) peut également
étre intéressant a analyser, car reflétant les propriétés de captation du CO par le poumon
indépendamment du volume pulmonaire et du débit gazeux (35). La DLCO est également
diminuée dans les pathologies obstructives (36). Toutefois, sa valeur pronostique n’est pas
étudiée et sa mesure non recommandée dans ces pathologies.
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» Tests d’effort
Test de marche de 6 minutes

Le test de marche de 6 minutes (TM6) est un test indispensable au suivi des enfants et
adolescents avec IRC. Sa réalisation est trés simple, basée sur les recommandations de
'adulte (37). Des normes existent chez I'enfant, dés I'age de 4 ans (38-40). L’enfant doit
marcher aussi loin que possible le long d'un couloir de 30 métres pendant une période de 6
minutes. Il doit recevoir des informations standardisées sur la réalisation du test, et étre
encouragé régulierement au cours du test par des phrases également neutres et
standardisées (Tableau 3).

Tableau 3. Instructions et encouragements standardisés pour le TM6 (37)

Instructions standardisées pour le TM6

- Le but de ce test est de marcher le plus loin possible pendant 6 minutes. Tu marcheras le long de
ce couloir entre les marques, autant de fois que tu le pourras en 6 minutes.

- Je tinformerai au fur et a mesure des minutes écoulées, puis a 6 minutes, je te demanderai de
t'arréter la ou tu es.

- 6 minutes de marche, c'est long, et cela va te demander un effort. Tu peux ralentir, t'arréter, ou te
reposer si nécessaire, mais tu dois reprendre la marche dés que tu peux.

- Rappelle-toi que I'objectif est de marcher LE PLUS LOIN POSSIBLE pendant 6 minutes, mais
sans courir ni faire de jogging.

- As-tu des questions ?

Encouragements standardisés pour le TM6

1 min : Tu te débrouilles bien. Il te reste 5 minutes

2 min : Continue comme cela. C’est bien. Il te reste 4 minutes

3 min : Tu te débrouilles bien. Tu as fait la moitié

4 min : Continue comme cela. C’est treés bien. Il ne te reste plus que 2 minutes

5 min : Tu te débrouilles trés bien. Il ne te reste plus qu’une minute

6 min : C’est fini. Arréte-toi ou tu es

Si I'enfant s’arréte durant le test, lui dire toutes les 30 secondes, une fois que la SpO: est
supérieure ou égale a 85% : Essaye de reprendre la marche dés que tu t'en sens capable

Le résultat principal est la distance de marche de 6 minutes (6MWD) mesurée en metres.
D'autres indices ont été proposés, comme la SpO, minimale atteinte lors du test ou le produit
de la SpO: au nadir et de la distance de marche. La saturation au-dessous de laquelle le test
devrait étre stoppé par sécurité n’est pas clairement établie : une étude chez I'adulte ne montre
aucun effet secondaire au cours de 672 tests dont 10 % se sont associés a des SpO;
inférieures a 80 % (41). Dans cette étude, le niveau de baisse de la SpO- n’est pas corrélé a
la distance parcourue. Dans une autre large étude incluant 741 patients, seuls 5% ont eu une
désaturation inférieure & 80 % et 1 % ont arrété le test prématurément a cause de symptémes
(42). Les premiéres recommandations de 'ATS n’exigeaient pas de mesure de la SpO. durant
le test (43). Les recommandations plus récentes de 'ATS/ERS préconisent un enregistrement
continu de la SpO2, non pas pour arréter 'examen en dessous d’un seuil de SpO-, mais pour
obtenir la vraie valeur la plus basse de SpO., qui n’est pas toujours celle mesurée en fin de
test (37). Plusieurs facteurs peuvent affecter la qualité du test, comme la longueur de la piste,
la quantité et la portabilité de I'oxygene, I'effet d'apprentissage et les encouragements verbaux
(44). La distance parcourue lors d’'un TM6 est fortement corrélée a la consommation maximale
d'oxygéne (V’O2max) mesurée lors d’'un test d’effort (45-47). Chez I'adulte Le TM6 absolu et
son évolution permettent de prédire la morbidité et la mortalité chez les patients avec
différentes causes d’'IRC (37, 44). Chez I'enfant, peu d’études pronostiques sont disponibles.
Le TM6 est corrélé a la qualité de vie (48). La SpO. minimale atteinte au cours du test, mais
pas la distance totale, est corrélée au trapping mesuré par scanner dans les bronchiolites
oblitérantes (49). Il est prédictif de la morbidité post-transplantation pulmonaire (50, 51).
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Le TM6 n’est pas corrélé aux autres mesures fonctionnelles, et est donc complémentaire aux
autres examens, en permettant une estimation plus globale du bien-étre physiologique et
général de ces patients (52, 53).

Test d’exercice cardio-pulmonaire

Il nécessite un appareillage spécifique, et est plus complexe a réaliser et interpréter que le
TM6. Il nécessite une formation spécifique de I'équipe qui le réalise. Sa réalisation est
parfaitement standardisée pour différentes pathologies avec IRC (54). La V'O;max a été
montrée prédictive du déces ou de la transplantation pulmonaire chez les patients avec
mucoviscidose (55). Son intérét comparativement au TM6 est de permettre une évaluation
globale de la réponse a l'effort, une détermination de l'intensité appropriée nécessaire pour
effectuer un exercice prolongé, ainsi qu’une identification et une quantification des facteurs
limitant I'exercice. Compte-tenu de la bonne corrélation entre distance réalisée au TM6 et
V'O2max, la réalisation d’'un test d’exercice cardio-pulmonaire a des indications plus
restreintes que le TM6 chez les enfants avec IRC. Son indication peut étre discutée dans les
deux situations suivantes : 1) évaluation d’'une dyspnée qui parait disproportionnée en regard
des mesures fonctionnelles respiratoires et de I'imagerie ; et 2) encadrement d’'un programme
de réhabilitation respiratoire (54).

Chez les enfants, le test navette peut étre une alternative au test sur bicyclette ou tapis roulant,
car capable de prédire la consommation d’oxygéne maximale (56-58).

5.3.4 Quels examens pour rechercher une hypoxémie et ses conséquences ?

L’'IRC est classiquement définie par une hypoxémie de repos, témoin de l'incapacité du
systéme respiratoire a assurer 'hématose. La réalisation de prélévements artériels ou
artérialisés pouvant étre mal acceptés par I'enfant, la SpO: peut étre utilisée pour estimer la
PaO; (voir paragraphe 6.2.4). Les enregistrements nocturnes de SpO, permettent de définir
les indications d’oxygénothérapie au long cours (18), et la répétition de ces enregistrements
au cours du suivi des enfants avec IRC et OLD est indispensable pour vérifier la correction de
I'hypoxémie nocturne, et limiter le risque de développement d’'une hypertension pulmonaire
(HTP). En effet, chez I'adulte avec pathologie interstitielle, I'hypoxémie nocturne, définie par
un enregistrement nocturne avec = 10% du temps total avec une SpO- < 90%, est corrélée au
risque d’'HTP (34). Le développement d’'une HTP dans le cadre d’'une maladie pulmonaire
chronique est associée a un mauvais pronostic, quelle que soit la pathologie respiratoire sous-
jacente (59). La prévention de cette comorbidité est donc, au mieux, assurée par un traitement
optimal de la maladie pulmonaire sous-jacente et de I'hypoxémie chronique associée a la
pathologie. Une échographie cardiaque est nécessaire au moins une fois par an chez tout
enfant avec IRC.

5.3.5 Recherche d’une hypoventilation alvéolaire

L’enregistrement nocturne par oxymétrie de la SpO,, ou de la pression d’oxygéne par voie
transcutanée (PtcO.), peut étre couplé a I'enregistrement simultané du gaz carbonique
transcutané (PtcCOy) pour identifier une hypoventilation alvéolaire. Toutefois, si la réalisation
de la SpO; seule est aisée et facilement accessible, celle de la PtcCO, nécessite un
appareillage spécifique et couteux, qui n’est pas toujours disponible (60). Cet examen ne
renseigne que sur les pressions d’oxygene et de gaz carbonique et ne donne aucune
information sur la cause d’une éventuelle anomalie ni sur les événements respiratoires
(apnées ou hypopnées) pendant le sommeil (60).
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L’hypoventilation alvéolaire nocturne est définie par '’American Academy of Sleep Medicine
(AASM) par une pression partielle artérielle en gaz carbonique (PaCO;) ou équivalent > 50
mmHg pendant plus de 25% du temps total du sommeil (61). Cette définition est plus large
gue celle pour I'adulte et manque de validation. La définition la plus souvent utilisée est une
PtcCO, > 50 mmHg pendant = 2% du temps de sommeil (62).

Cet enregistrement nocturne doit étre réalisée en état stable, en ventilation spontanée ou sous
oxygéne ou assistance respiratoire, mais également au moment d’'une décompensation
respiratoire pour évaluer sa sévérité. Le choix de coupler la mesure de la PtcCO- a celle de la
SpO- dépend du contexte clinique et de la sévérité de I'IRC.

5.3.6 Recherche d’un syndrome d’apnées du sommeil
La recherche d’'un syndrome d’apnées du sommeil peut étre nécessaire chez un enfant avec
IRC, en particulier dans les pathologies connues pour étre associées a une obstruction dans
le sommeil. Elle est également utile lorsqu’il existe une HTP qui semble non corrélée a la
sévérité réelle de I'IRC. La polysomnographie (PSG) est 'examen de référence pour explorer
le sommeil (61), et consiste en I'enregistrement de signaux étudiant la respiration et des
signaux neurophysiologiques renseignant sur la durée, I'architecture et la qualité du sommeil.
La polygraphie ventilatoire (PG) enregistre les mémes signaux respiratoires, mais sans les
signaux neurophysiologiques. L’intérét majeur est que la PG est facile a réaliser et plus rapide
a installer et a lire et moins génante ou inconfortable pour le patient que la PSG. En I'absence
de signal EEG, la PG peut sous-estimer I'index d’apnées-hypopnées dans les syndromes
d’apnées du sommeil modérées (63). En pratique, une PG est habituellement suffisante pour
la recherche d’une obstruction dans le sommeil chez les enfants avec IRC, et peut étre réalisée
en premiére intention, notamment lorsqu’'une PSG n’est pas disponible.
Chez le jeune nourrisson (agé de moins de 6 mois environ), la PG peut également se faire
pendant une sieste au cours de la journée, si I'enfant arrive dormir suffisamment longtemps,
lidéal étant d’avoir au moins deux cycles de sommeil. Le scorage des événements
respiratoires doit se faire selon les recommandations internationales de 'AASM qui sont
différentes chez I'enfant par rapport a I'adulte (61). La sévérité d’'un syndrome d’apnées
obstructives du sommeil (SAOS) est évaluée sur le seul index d’apnées-hypopnées
obstructives (IAHO) comme suit (64, 65) :

¢ |AHO < 2 événements/heure : absence de syndrome d’apnées du sommeil

o |AHO = 2 et < 5 événements/heure : syndrome d’apnées du sommeil léger

o |AHO =5 et < 10 événements/heure : syndrome d’apnées du sommeil modéré

o |IAHO = 10 événements/h : syndrome d’apnées du sommeil sévére.
Un syndrome d’apnées centrales est défini chez I'enfant de plus d’un an par un index d’apnées
centrales (IAC) = 5 évenements/heure, sans définition d’'une classe de sévérité.

5.3.7 Appréciation du retentissement psycho-social et scolaire

L’IRC et la maladie chronique sous-jacente peuvent impacter significativement la qualité de
vie et la santé mentale de I'enfant et de sa famille (66). Les enfants sous ventilation a domicile
ont une qualité de vie inférieure a celle des autres maladies chroniques (67). Il y a une
association significative entre le niveau de qualité de vie des enfants avec IRC et la
consommation de soins (68). Les soins techniques a domicile nécessités par I'IRC peuvent
étre associés a un isolement social et des syndromes anxieux et/ou dépressifs parentaux
fréquents (69-71). Chez les parents d’enfants avec dysplasie broncho-pulmonaire, le niveau
d’anxiété est élevé tant que I'enfant a une oxygénothérapie, mais s’améliore significativement
a l'arrét de ce traitement (72). Il est important d’évaluer ces conséquences pour une prise en
charge globale de I'lRC et de ses conséquences. Le retentissement tient surtout a la gravité
de la maladie, au risque d’aggravation et au type de support respiratoire (73, 74).
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Le maintien de la scolarité est un enjeu également important. La qualité de I'oxygénation
durant le sommeil est un facteur important pour la préservation des facultés cognitives et des
performances scolaires (75). La rédaction d’un projet d’accueil individualisé doit permettre les
adaptations nécessaires pour optimiser la scolarité (voir paragraphe 6.5). Un des bénéfices
démontrés de I'oxygénothérapie au long cours est d’améliorer la fréquentation scolaire (76). Il
ne faut donc pas retarder sa mise en place.

Il est également important de surveiller régulierement la pratique physique et de lutter contre
la sédentarité afin d’éviter un processus de déconditionnement contribuant & la dyspnée.

5.3.8 Proposition d’évaluation réguliere d’'un enfant avec IRC.

Le rythme minimal proposé pour les différentes évaluations est celui d’'un enfant stable, sans
modifications thérapeutiques majeures (Tableau 4). Ce rythme doit étre raccourci si les
paramétres mesurés témoignent d’'une dégradation, et/ou si des modifications thérapeutiques
sont nécessaires.

Tableau 4. Rythme minimal des évaluations nécessaires a la surveillance d’'un enfant

avec IRC

Evaluation

Rythme minimal

Parameétres

Clinique

Consultations/3a 6
mois

Echelle de dyspnée

Poids/taille

Fréquentation scolaire

Eventuellement : score de qualité de vie

Epreuves
fonctionnelles
respiratoires

Tous les 6 mois

CVF (paramétre principal de suivi pour
les pathologies restrictives)

VEMS (parameétre principal de suivi pour
les pathologies obstructives)

DLCO (paramétre secondaire de suivi
pour les pathologies restrictives)

Test de marche de 6
minutes

Tous les 6 a 12 mois

Distance de marche (critére principal)
SpO, minimale

Epreuve d’effort sur
tapis ou bicyclette

Indication au cas par
cas

Enregistrement
nocturne de la SpO,,
Eventuellement
couplé a la PtcCO;

Tous les 6 mois si
assistance ventilatoire
inchangée

SpO, moyenne et % temps SpO2 = 90 %
Temps passé avec PtcCO; > 50 mmHg

Echographie
cardiaque

Annuel

Hypertension pulmonaire

PG/PSG du sommeil

Non systématique
A la demande

Indice d’apnées-hypopnées
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6 Prise en charge thérapeutique

6.1 Objectifs

L’objectif principal est de choisir la prise en charge thérapeutique la plus adaptée a chaque
patient afin :

d’améliorer les paramétres de qualité de vie affectés par la maladie ;

de limiter les effets indésirables et les complications liés aux traitements employés ;
de maintenir I'insertion scolaire et/ou permettre le retour rapide a une activité sociale
et/ou scolaire.

6.2 Oxygénothérapie de longue durée
6.2.1 Points clés

v

Les indications d’'une oxygénothérapie de longue durée (OLD) sont posées au sein
d’'un centre de référence pédiatrique et sont basées sur un enregistrement continu
de la SpO:2 nocturne.

Chez un enfant avec OLD, les valeurs cibles a atteindre sont une SpO; > 92 % en
'absence d’HTP, ou une SpO; > 94 % en présence d’'une HTP.

Tout événement respiratoire (infection virale ou bactérienne, bronchospasme)

expose I'enfant avec IRC et OLD a une maijoration de ’hypoxémie et I'apparition (ou
majoration) d’'une hypercapnie. Une évaluation en urgence est recommandée, le
plus souvent suivie d’'une hospitalisation. Un contact avec le centre de référence est
indispensable.

La source d’oxygéne privilégiée a domicile est un concentrateur d’'oxygéne. En cas
de nécessité d'un dispositif de déambulation, le mode pulsé est réservé a
I'adolescent.

L'oxygéne doit étre fourni de préférence par des lunettes a oxygéne ou canule
nasale. L’humidification n’est pas recommandée a titre systématique.

Le prestataire de soins a domicile (PSAD) formé aux pratiques pédiatriques est un
partenaire-clé de la mise en route de I'OLD a domicile et du suivi.

La mise a disposition d’'un saturométre a domicile n’est pas systématique.

Un enregistrement de SpO- nocturne est recommandé au plus tard un mois apres le
début de I'OLD. Il est ensuite répété au moins tous les 6 mois chez un enfant stable.
Toute modification du débit d’O. doit étre évaluée par un nouvel enregistrement.
L’éducation de I'enfant et de sa famille est un élément central de prise en charge. Le
sevrage tabagique de toute personne au domicile doit étre complet. Les différents
numéros d’'urgence permettant de contacter le service hospitalier spécialisé ou les
urgences pédiatriques les plus proches doivent étre connus de tous les aidants de
I'enfant, ainsi que le service d’astreinte du prestataire.

L’enfant avec OLD doit pouvoir accéder au milieu scolaire ou a toute autre
collectivité, dans des conditions qui seront formalisées par la mise en place d’'un PAI
En cas de projet de séjour hors du domicile, une organisation préalable en lien avec
le prestataire et I'équipe médicale référente est nécessaire. Il est notamment
indispensable d’évaluer les modalités de I'oxygénothérapie en cas de voyage aérien
ou de séjour en altitude.

Le sport n'est pas contre-indiqué chez I'enfant avec IRC et OLD, mais nécessite une
évaluation médicale préalable pour déterminer les adaptations nécessaires.
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6.2.2 Indications

Actuellement en France, les critéres de mise en route d’'une oxygénothérapie de longue durée
(OLD) reposent sur les recommandations du Groupe d’avancées en pneumologie pédiatrique
(GRAPP), publiées en 2012 (18). Les recommandations plus récentes de '’American Thoracic
Society sont un peu moins strictes en termes d’indications (77). Toutefois, les indications d’'une
OLD chez lI'enfant en France reposent toujours sur les recommandations du GRAPP, qui
restent actuelles et ont notamment été recemment utilisées dans le PNDS de la Haute Autorité
de Santé sur la dysplasie bronchopulmonaire (78).

L’indication d’'une OLD doit étre évaluée et posée par un médecin spécialiste ayant une
compétence dans I'lRC de I'enfant. Tout enfant sous OLD doit étre évalué régulierement par
un pneumologue pédiatre, en collaboration avec I'équipe soignante du centre référent pour la
prise en charge de la maladie rare de I'enfant. Le retentissement de I'IRC doit étre réalisé par
le centre de référence (voir Chapitre 7.2).

L’oxygénothérapie est indiquée durant les périodes ou la SpO- est en dessous des valeurs
seulils sur les enregistrements d’éveil et de sommeil. Les indications d’'une OLD nocturne, chez
un enfant stable, sont basées sur un enregistrement continu de la SpO- nocturne et dépendent
de I'aAge ainsi que de lI'existence d’'une HTP (Tableau 5). Une OLD 24h/24 est nécessaire si
une hypoxémie diurne est associée (voir Chapitre 7.2).

Tableau 5. Indications d’'une OLD nocturne selon I'age et la SpO- (18)

Age Criteres d’indication a une OLD nocturne

Enfants <2 ans | SpO> moyenne < 93 % pendant le sommeil ou a I'éveil,
et/ou
Plus de 5% du temps de sommeil passé avec une SpO; < 90 %
et/ou

Hypertension pulmonaire a I'échographie cardiaque
Enfants =2 ans | SpO; moyenne pendant le sommeil < 90 %,

et/ou

Plus de 10 % du temps de sommeil passé avec une
SpO2 <90 %

et/ou

Hypertension pulmonaire a I'échographie cardiaque

L’'oxygénothérapie n’est pas indiquée en premiére intention, dans les hypoventilations
alvéolaires chroniques par atteinte neuromusculaire, déformations thoraciques, obstruction
des voies aériennes et SAOS. Elle peut étre un traitement adjuvant d’'une ventilation non
invasive (VNI) estimée optimale.

Lorsque I'lhypoxémie est objectivée uniquement a 'effort, dans le cadre d’'une IRC débutante
(voir paragraphe 6.2.9), les indications d’'une oxygénothérapie de déambulation doivent étre
discutées au cas par cas, selon le retentissement de cette hypoxémie sur les activités de
'enfant et les contraintes qu’elle imposerait a I'enfant et sa famille. Elle peut étre proposée
dans un premier temps lors des efforts encadrés, comme un programme de réadaptation a
I'effort.

Pour certains patients avec une OLD, en particulier les patients atteints de DBP, de séquelles
graves de virose ou de bronchiolite constrictive, 'OLD sera transitoire, avec une amélioration
progressive des échanges gazeux et la correction de I'hypoxémie (78, 79). L'arrét de
I'oxygénothérapie a I'éveil et/ou au sommeil est envisagé lorsque la SpO; est supérieure ou
égale aux valeurs cibles avec un débit minimal d’'oxygéne (0,1 L.min-1 chez le nourrisson,
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0,5L.min-1 sinon) a I'éveil et/ou au sommeil. L’existence d’'une HTP contre indique le sevrage
en Oz. Un enregistrement de la SpO- en air ambiant est réalisé au plus tard une semaine aprés
l'arrét de 'oxygénothérapie et contrélé par un second enregistrement, un mois plus tard. Le
matériel doit étre laissé au domicile pendant au moins 1 mois et son retrait doit faire I'objet
d’une prescription médicale.

6.2.3 Valeurs cibles de SpO: a atteindre chez un enfant avec OLD
En dehors de la DBP, il n’existe aucune donnée sur les valeurs cibles de SpO..

En 'absence d’HTP, il est proposé de maintenir a I'éveil et au sommeil une SpO, > 92 % en
surveillant la capnie.

En présence d’'une HTP, il est proposé de maintenir la SpO, > 94 %, y compris chez I'enfant
présentant une DBP.

6.2.4 Adaptations ventilatoires en cas d’exacerbation respiratoire chez un enfant
avec OLD

Tout événement respiratoire (infection virale ou bactérienne, bronchospasme) expose I'enfant

avec IRC et OLD a une majoration de I'hypoxémie et I'apparition (ou majoration) d’'une

hypercapnie. Une évaluation en urgence est recommandée, le plus souvent suivie d’'une

hospitalisation. Un contact avec le centre de référence est indispensable.

Il est notamment nécessaire :

- de mettre en route les traitements adaptés a la cause de I'exacerbation

- d’évaluer la capnie dés le début de la prise en charge

- d’adapter le débit d’O,, en fonction de la capnie. Chez un enfant hypercapnique, la
valeur cible est la SpO. habituelle du patient ou par défaut un maximum de 92 % a
I'éveil (18).

- de discuter avec une unité de Soins Intensifs la mise en place d’'une VNI ou I'adaptation
des modalités d’'une VNI déja utilisée par I'enfant

6.2.5 Choix de la source d’administration d’'oxygene
L’administration de mélanges gazeux enrichis en oxygéne peut se faire a partir de 3 sources
différentes de gaz (18, 80-83) :

- Liquide : 'oxygene liquide pur a 99, 5% est stocké a -183°C dans des réservoirs isolés a
double paroi sous vide a faible pression, permettant de stocker de grande quantité avec un
faible volume. L’appareil est composé d’un réservoir fixe de 30 a 40L, rempli régulierement
par le prestataire, et d’un réservoir portable. Un réservoir de 40L peut fournir de 'oxygéne
pendant 11 jours pour un débit de 2L/min par exemple, 24h/24. Il est important de rappeler
qu’un débit < 0,25 L/min n’est pas possible avec de 'oxygéne liquide.
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- Gazeux : 'oxygéne est stocké dans des bouteilles (obus) et comprimé a une pression de 200
bars. Il existe des bouteilles de 3m? (15L), lourdes et encombrantes stockés au domicile de
I'enfant (utilisé en secours en cas de panne du concentrateur ou de coupure électrique), ou de
1m3 (5L) utilisé en secours et en déplacement placés sur un chariot, ou encore de 0,4m?3 (2L)
utilisé pour la déambulation assurant une autonomie de 2 heures pour un débit de 3L/min pour
un poids de 3kg. Il est nécessaire de fixer les bouteilles de 3m® au domicile de I'enfant afin
d’éviter tout accident.

- Concentrateurs : il permet de séparer et concentrer 'oxygene de l'air. lls peuvent étre utilisé
24h/24. 1l en existe 3 types :

v les concentrateurs dits « postes fixes ou classiques » fournissent un débit continu
réglable entre 0,1 a 1L/min avec un débit pédiatrique et jusqu’a 5L/min.

v" les concentrateurs dits haut débit fournissent un débit continu réglable entre 1 et
10L/min.

v' les concentrateurs portables et transportables fonctionnant sur secteur et/ou batterie
et/ou allume cigare des voitures.

Différents systémes peuvent étre proposés pour la déambulation :

- les bouteilles d’oxygéne liquide avec un réservoir portable de 0,4 a 0,9L. Ce réservoir est
rempli par la famille de I'enfant a partir du réservoir fixe. L’autonomie dépendra du volume du
réservoir portable, du mode pulsé ou continu et du débit ; elle peut varier de 2 a 7h en mode
continu et peut dépasser 10h en mode pulsé.

- les bouteilles d’'oxygéne gazeux: par exemple une bouteille 0,4m® (2L) assurent une
autonomie de 2 heures pour un débit de 3L/min pour un poids de 3kg.

- les concentrateurs portables (a I'aide d’'un sac en bandouliére ou sur un chariot pesant 2 a
4Kkg) et transportables (sur un chariot pesant 8 & 10kg) fonctionnent sur secteur et/ou batterie
et/ou allume cigare des voitures. lls sont équipés d’'une valve en mode pulsé pour délivrer
'oxygéne a la demande, lors du déclenchement de I'inspiration.

Selon le dispositif, les apports nécessaires d'O, sont délivrés en mode pulsé ou continu
(maximum 3L/min). En mode pulsé, e volume d’oxygéne varie selon la fréquence respiratoire
(le volume diminue quand la fréquence respiratoire augmente) ou reste constant tant que la
fréquence respiratoire maximale de I'enfant ne dépasse pas la valeur maximale fixée. Leur
autonomie dépend de la batterie, du mode pulsé ou continu et du débit ; elle peut varier de 1
a 7 heures en mode pulsé et 40 minutes a 4h30 en mode continu. Le réglage en mode pulsé
est spécifique a chaque appareil (le plus souvent 5 a 6 positions disponibles).

Les systémes de déambulation doivent étre légers pour que les enfants plus agés puissent le
manipuler eux-mémes, et pour les nourrissons, il doit s'adapter a un landau ou poussette
(83). En raison de fréquences respiratoires plus élevées et de faibles volumes inspiratoires
chez les enfants, les systémes d'administration d'oxygéne pulsé ne doivent pas étre utilisés
chez les nourrissons ou les jeunes enfants, bien qu'ils puissent étre envisagés chez les
adolescents (77).

Les avantages et les inconvénients de chacun sont résumés dans le Tableau 6.
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Tableau 6. Caractéristiques des sources d’administration de mélanges gazeux enrichis en
oxygene

Oxygéne gazeux Oxygene liguide = Concentrateur

Nécessité de source

d'électricité e Nl o

; . . . Oui avec
Déambulation Oui Oui batteries
Recharges nécessaires Oui oLl en Non

autonomie
Bruit Silencieux Silencieux Plus bruyant
Encombrement Variable . Ou'.: . Non
réservoir fixe
Risque d’explosion Oui en cas de Non Non
fuites

Poids Lourd Variable Variable
Colt Elevé Elevé Faible

En pratique chez I’enfant :

L'utilisation de concentrateurs d’oxygene doit étre privilégiée.

Lorsque le débit requis est inférieur a 0,3L/min et la durée estimée de I'oxygénothérapie
est inférieure a 3 mois, 'oxygéne gazeux est la meilleure option.

Une bouteille d’'oxygéne gazeux de secours de grand volume doit étre disponible pour
les enfants qui nécessitent une oxygénothérapie continue avec un concentrateur, pour
faire face a une panne de courant.

Un relais par bouteille d’'oxygéne liquide est indiqué dés que le débit d’oxygéne est
élevé (a discuter au-dela de 4 L/min).

Un débitmétre faible (0,1 & 1L/min) doit étre disponible pour les nourrissons et les trés
jeunes enfants. Les débitmeétres a trés faible débit (0,01 a 0,1L/min) sont inutiles pour
permettre de réduire davantage le sevrage (84).

Pour les enfants dépendant d’'une oxygénothérapie 24 heures sur 24, il est toujours
nécessaire de disposer d'un dispositif de déambulation. Ce systéme doit étre
disponible et adapté pour I'enfant. Le mode pulsé doit étre réservé a I'adolescent.

6.2.6 Choix de l'interface pour 'administration d’oxygéne
Plusieurs interfaces sont disponibles en pédiatrie (18, 77, 82-86) :

- Les lunettes a oxygene ou canule nasale sont constitués de 2 petits embouts a placer en
regard des narines de I'enfant avec une tubulure passant derriére les oreilles pour assurer la
fixation de I'ensemble. Il est important de ne pas obstruer les narines pour permettre la
circulation de I'air ambiant. Les canules doivent étre correctement fixées au visage pour éviter
les Iésions cutanées. Le renouvellement prévu est de 2 lunettes & oxygene par semaine pour
les enfants de moins de 6 ans et 2 lunettes a oxygéne par mois pour les enfants de plus de 6
ans. Elles ne doivent pas étre immergées dans I'eau pour le nettoyage. Ce dispositif ne doit
pas étre utilisée chez un enfant dont les voies nasales sont obstruées. Le débit d’'oxygene peut
varier de 0,5 a 4L/min.

Centre de référence coordonnateur des maladies respiratoires rares - RespiRare / Juillet 2025
24



Un raccordement avec une longue tubulure peut nécessiter d’augmenter le débit: il est
nécessaire de vérifier 'obtention des cibles de SpO; avec les tubulures effectivement utilisées
par I'enfant a son domicile.

Il existe plusieurs modeles (18, 83):

v' « néonatales » permettant un débit maximal d’'oxygene de 2L/min
v« nourrissons » permettant un débit maximal d’'oxygene de 3L/min
v« enfants — adultes » permettant un débit maximal d’'oxygene de 4L/min

- Le masque couvre le nez et la bouche. Il est muni d’ouvertures latérales sans valves souples
pour I'évacuation du gaz expiré. Le débit minimal est de 4L/min pour assurer une circulation
suffisante des gaz et éviter la réinhalation du CO; expiré et maximal de 8L/min. Il doit étre
nettoyés quotidiennement. lls sont plutét d’utilisation hospitaliere et rarement utilisés a
domicile. Néanmoins, leur renouvellement prévu est de 4 masques par mois pour les enfants
de moins de 6 ans et 2 masques par mois pour les enfants de plus de 6 ans.

- Le masque Venturi permet 'administration d’oxygéne a une FiO; précise et constante. Il est
muni d’ouvertures latérales sans valves souples permettant I'évacuation des gaz expirés et
d'un raccordement a I'oxygéne. Le débit minimal est de 4L/min. lls ne sont pas utilisés a
domicile.

- Le masque a haute concentration est muni de 2 orifices latéraux avec des valves souples et
d’'un réservoir souple sous le masque facial. Le débit minimal d’'oxygéne est de 10L/min afin
gue le sac de réserve ne soit jamais vidé. lls ne sont pas utilisés a domicile.

- La sonde nasale est un petit tuyau introduit dans une narine jusqu’au pharynx. Cela constitue
un geste invasif qui peut étre avec tolérance moyenne pour I'enfant et peut entrainer une
déshydratation des muqueuses. Le débit maximal est de 10L/min. Ce dispositif n’est
également pas utilisé au domicile.

En pratique chez I’enfant :

- L'oxygéne doit étre fourni de préférence par des lunettes a oxygéne ou canule nasale,
quel que soit I'age.

- Le recours a des masques a oxygene pourra étre exceptionnellement envisagé car ils
sont souvent difficiles a maintenir en place sur des enfants.

6.2.7 Indications d’humidification

Un humidificateur permet d’hydrater les voies respiratoires, bien que son utilité soit discutée
dans I'oxygénothérapie. Il existe des humidificateurs jetables (pré-remplis d’eau stérile), des
humidificateurs réutilisables (surnommés « barboteurs ») et des humidificateurs chauffants.

Une étude contrélée randomisée en cross over a évalué l'effet d’'un humidificateur auprés de
95 adultes dans chaque bras nécessitant une oxygénothérapie faible débit avec ou sans
humidificateur. L'oxygéne humidifié ne semblait pas atténuer les symptdmes subjectifs,
notamment la sécheresse nasale, qui étaient faibles dans les 2 groupes (87). De méme, une
étude pédiatrique aupres de 214 enfants suivis pour une séquence de Pierre Robin n’a pas
retrouvé de différences significatives sur l'incidence de la sécheresse de la cavité nasale, des
saignements de la muqueuse nasale, de la contamination bactérienne et de la pneumonie
acquise sous ventilation, ni dans la durée du séjour en soins intensifs entre le groupe humidifié
et le groupe non humidifié (88).
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Une méta-analyse auprés de 8 876 adultes conclut que I'humidification n’est pas
recommandée dans I'oxygénothérapie faible débit défini par un débit inférieur a 5L/min. Mais
la plupart des études sont réalisés en Chine avec ftrés peu daveugle (89). Les
recommandations sur la pratique infirmiére notent que I'oxygénothérapie sans humidification
est fortement conseillée lors d’'un apport d’'oxygéne inférieur a 4L/min par canule nasale
(grade A) (90). En contradiction avec ces données, ’American Thoracic Society recommande
une humidification du circuit d'oxygene dés que les débits d’O, sont supérieurs a 1L/min (77).
L’humidification peut étre réalisée au moyen de dispositifs a bulles froides ou chauffés (77).
Les recommandations francaises en 2012 (GRAPP) indiquent que I'humidification de
'oxygéne, pour des débits inférieurs a 4L/min, est recommandée s’il existe une mauvaise
tolérance de l'air sec (18).

En pratique chez I’enfant :

- L’humidification n’est pas recommandée a titre systématique. Elle n’est le plus souvent
pas nécessaire tant que le débit est < 4 L/min, mais peut étre envisagée en cas
d’inconfort de I'enfant, en cas de débit supérieur a 1L/min. Elle doit alors étre réalisée
avec de 'eau stérile ou de I'eau bouillie (et refroidie), avec un changement toutes les
24 heures.

6.2.8 Modalités de mise en route et de surveillance

Le premier retour a domicile avec de 'oxygéne, le plus souvent suite & une hospitalisation,
doit étre bien préparé, en lien avec la famille et I'équipe pluridisciplinaire qui inclue médecins,
infirmiéres, kinésithérapeutes, psychologues, assistantes sociales, prestataires (18). Il doit se
faire avec un enfant stable, dont le débit d’O, est fixe. L'installation du matériel
d’'oxygénothérapie est réalisée par un prestataire de soins a domicile (PSAD) formé aux
pratiques pédiatriques, qui doit bien vérifier I'adéquation du matériel envisagé au domicile
familial et a 'age de I'enfant. Elle doit précéder le retour de I'enfant. Une visite & domicile doit
étre réalisée dans les 24 heures suivant ce retour afin de vérifier la bonne utilisation du
matériel. Le PSAD doit assurer la maintenance du matériel ainsi qu’'une astreinte continue
(24h/24h, 7j/7)) (18). Une premiere ordonnance valable au maximum 3 mois est remise au
prestataire. Elle précise le débit d’oxygeéne, la durée de 'oxygénothérapie dans le nycthémere,
le matériel nécessaire (source fixe et de déambulation, interface). En cas d’OLD supérieure a
3 mois, il est indispensable de remplir un imprimé CERFA (demande d’entente préalable pour
un traitement d’assistance respiratoire a domicile) a renouveler tous les 6 mois (18).

Le suivi au long cours de 'OLD a domicile doit étre adapté a I'age de I'enfant, a la pathologie
et a son évolutivité. L'observance de 'OLD peut étre contrdlée par le PSAD grace a I'utilisation
horaire des concentrateurs et le changement des obus d’oxygéne gazeux. Le télémonitoring
est plus complexe a organiser que pour la ventilation non-invasive. La mesure de I'oxymétrie
de pouls est le mode principal de surveillance de la bonne adaptation de 'OLD chez I'enfant.
La mesure artérielle ou artérialisée de la PaO,, difficile et douloureuse chez I'enfant, n’est pas
retenue comme technique de monitoring de I'OLD. L’enregistrement continu de la SpO.
nocturne est 'examen de référence pour la surveillance. Il peut étre effectué en milieu
hospitalier ou a domicile. Un premier enregistrement est recommandé au plus tard un mois
apres la sortie d’hospitalisation, avec en fonction de la pathologie, une évaluation de la capnie.
lls doivent étre ensuite au minimum semestriels (voir paragraphe 3.5). Selon la maladie
causale et son évolution, un rythme plus fréquent peut étre nécessaire (84).

La surveillance de 'OLD est toujours associée a la surveillance de 'ensemble des paramétres
utiles au suivi de I'IRC et de la pathologie sous-jacente (voir Chapitre 7.2).
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Toute modification du débit d’O- doit étre évaluée par un nouvel enregistrement, les paliers de
débits sont de 0,1 L/min-1 pour les nourrissons, et de 0,5 L/min-1 pour les enfants plus agés
(18).

L’utilité d’'une mise a disposition d’'un moniteur de SpO. au domicile pour des mesures
ponctuelles par les parents est controversée et doit étre évaluée au cas par cas (91). Le
constat est néanmoins que cette utilisation est devenue de plus en plus fréquente avec ou
sans prescription médicale. Ceci est notamment lié a la diminution des prix des appareils
disponibles rendant leur achat possible par les familles méme en I'absence de prescription
médicale. Les récentes recommandations américaines sont en faveur de la mise a disposition
d’'un moniteur de SpO- a domicile, tout en soulignant que cette proposition n’est pas validée
par des études scientifiques (77). Utilisée en mesure continue, elle peut avoir comme intérét
d’alerter sur les interruptions d’arrivée des fluides, qui peuvent suggérer la nécessité d’'un soin,
comme une aspiration de secrétions. En utilisation ponctuelle, elle peut permettre aux familles
d’étre alertées sur la nécessité d’une consultation médicale urgente ou d’une désaturation
dans des conditions particulieres comme lors de la prise d’'un repas. Cette mise en place peut
toutefois avoir un effet anxiogéne, entretenu par de nombreuses fausses alarmes (77, 91).
Cela peut aboutir a une impossibilité des familles de se défaire de I'appareil, méme aprés
résolution des problémes de I'enfant. Le risque est aussi que les parents se fient exclusivement
a une SpO, normale, sans tenir compte de |'état clinique général de I'enfant, et retardant
potentiellement une consultation médicale (77). Si une mise a disposition est décidée,
I'éducation de la famille est donc essentielle. Cette formation doit permettre de comprendre
guand mesurer la SpO; et comment interpréter les mesures obtenues. Il est trés important
d'utiliser les capteurs spécifiques aux patients pédiatriques. Il est notamment inutile d’ajuster
en temps réel le débit d’O, en fonction des fluctuations normales de la SpO.. Il n’y pas
actuellement d’évaluation d’un télémonitoring aujourd’hui techniquement accessible.

En pratique chez I’enfant :

- Une visite du PSAD au domicile du patient est obligatoire dans les 24 heures suivant
la sortie d’hdpital, suite a l'initiation d’'une OLD.

- La mise a disposition d’'un saturometre a domicile n’est pas systématique et son utilité
doit étre évaluée par le centre de référence au cas par cas. Si elle est proposée, elle
doit toujours étre accompagnée d’une éducation de la famille.

- Un enregistrement de SpO, nocturne est recommandé au plus tard un mois aprés
début OLD. Une évaluation conjointe de la capnie est fonction de la pathologie.

- Lafréquence des enregistrements doit étre adaptée a I'age de I'enfant, a la pathologie
et a la situation clinigue. Chez un enfant stable, la surveillance doit étre, au minimum,
semestrielle. Toute modification du débit d’O. doit étre évaluée par un nouvel
enregistrement. Une échographie cardiaque est nécessaire au moins une fois par an.

- Lors de la surveillance de I'OLD, la survenue d’'une hypercapnie confirmée par
plusieurs mesures doit faire discuter la mise en route d’'une VNI a laquelle on pourra
associer une oxygéenothérapie.
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6.2.9 Education de I'enfant et de ses parents et prévention des risques de
décompensation

L’éducation de I'enfant et de sa famille élément central de prise en charge. L’enfant lui-méme

doit étre inclus dans I'éducation thérapeutique en fonction de ses capacités de compréhension.

Les éléments suivants doivent étre systématiguement associés a une prescription d’'OLD :

- Le médecin traitant choisi par la famille doit étre pleinement impliqué dans la prise en
charge, en vue d’interactions efficaces.

- Le sevrage tabagique de toute personne au domicile doit étre complet. Fumer est
interdit en présence d’oxygéne au domicile.

- Les consignes de sécurité concernant le caractére inflammable et explosif de 'oxygéne
au domicile doivent avoir été prodiguées et comprises par la famille (92). Outre les
mesures de sécurité concernant les flammes et les sources de chaleur, ces consignes
comportent le transport du matériel, I'anticipation des déplacements et I'assurance du
domicile.

- Les différents numéros d’'urgence permettant de contacter le service hospitalier
spécialisé ou les urgences pédiatriques les plus proches doivent étre connus de tous
les aidants de I'enfant, ainsi que le service d’astreinte du prestataire.

- Enfonction de I'age de I'enfant, la fréquentation du milieu scolaire doit avoir été prévue
(paragraphe 6.2.10). L'utilisation d’oxygéne liquide est a proscrire dans le milieu
scolaire compte tenu du risque d’accident.

- Unplan d’accueil individualisé doit étre établi pour le milieu scolaire. Outre les éléments
de prise en charge spécifiques a la maladie causale, un protocole d’augmentation de
I'oxygénothérapie en cas de détresse respiratoire doit avoir été prévu sur le PAI.

- En cas de mise en place d’'un oxymétre de pouls au domicile, une éducation spécifique
doit étre réalisée.

- |l est souhaitable de faire une démarche auprés du fournisseur d’électricité pour une
inscription sur liste prioritaire.

6.2.10 Adaptations aux situations spécifiques : collectivités

Les nourrissons avec IRC et OLD sont exposés a un risque augmenté de bronchiolite séveére.
La mise en collectivité est habituellement fortement déconseillée pour limiter I'exposition aux
infections virales (voir paragraphe 6.6.2).

A partir de 3 ans, I'enfant sous OLD doit pouvoir accéder au milieu scolaire ou & toute autre
collectivité, dans des conditions qui seront formalisées par la mise en place d’'un PAI (voir
paragraphe 6.6.4) (18).

L’accueil d’'un enfant sous OLD hors domicile nécessite :

- un environnement d’accueil adapté au patient, a définir en lien avec le prestataire de
service et le médecin scolaire : le lieu d’accueil doit étre conforme aux consignes de
sécurité en lien avec l'utilisation d’O,, et permettre la mise en place du matériel
d’oxygénothérapie (concentrateur a privilégier, matériel de secours).

- laprésence d’une personne formée a la manipulation du matériel, en mesure d’assister
I'enfant sous oxygéne. |l n’est pas nécessaire que cette personne soit un professionnel
de santé (18).
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Le temps passé en collectivité, le rythme d’accueil et les activités pratiquées (notamment sur
les temps de récréation et d’'activité sportive collective) sont adaptés a I'enfant et a sa
pathologie.

6.2.11 Adaptations aux situations spécifiques : vacances et voyages

En cas de projet de séjour hors du domicile, une organisation préalable en lien avec le
prestataire et I'équipe médicale référente est nécessaire. Le role de I'équipe médicale
référente est de déterminer la faisabilité du projet et d’établir si besoin le lien avec une équipe
médicale de proximité. Le rble du prestataire consiste a assurer la mise a disposition du
matériel (lien avec antenne de proximité ou prestataire-relais, ou livraison de matériel) dans le
cadre du projet de vacances. La mise a disposition de matériel en France reléve d’une prise
en charge dans le cadre de 'ALD, mais peut faire I'objet d’'une facturation en cas de séjour a
I'étranger.

Un séjour en altitude ou un voyage en avion peuvent poser probléme, du fait du risque
d’aggravation de I'hypoxie avec l'altitude. La pressurisation des avions de ligne correspond a
une altitude moyenne de 2500 métres. Une évaluation médicale par I'équipe référente est
nécessaire afin de déterminer la faisabilité de ce séjour ou de ce voyage, et les adaptations
éventuellement nécessaires de l'oxygénothérapie (93). Tout enfant avec une OLD doit
bénéficier d’'oxygéne dans un avion, avec une augmentation des débits usuels. Cette
augmentation est chiffrée a + 2 L/min chez l'adulte (93), mais ne fait pas I'objet de
recommandations chez I'enfant. Elle doit sGrement tenir compte de I'age de I'enfant et de son
débit de base. Cette méme augmentation doit étre appliquée pour un séjour en altitude a plus
de 1000m ou 1500m, selon I'age et la pathologie. Un enregistrement de la SpO; nocturne lors
du séjour peut aider a I'adaptation des débits d’O..

Certains enfants n'ont pas d’'OLD, mais sont a risque d’hypoxie en cas d’altitude : IRC
débutante (voir paragraphe 2.8), enfants récemment sevrés d’OLD, altérations sévéres des
fonctions respiratoires. Pour ces enfants, la décision de mise en place d’une oxygénothérapie
pour le temps du voyage en avion ou du séjour en altitude n’est pas simple, car non
standardisée, et ne faisant pas I'objet de recommandations consensuelles. Par analogie a ce
qui est recommandé chez I'adulte, la décision doit étre basée sur un faisceau d’arguments
incluant la pathologie sous-jacente, la stabilité clinique (score de dyspnée, exacerbations
récentes), la SpO- en situation basale, les fonctions respiratoires, le TM6 (93). Dans un certain
nombre de situations, un test d’hypoxie est proposé (93). Dans sa réalisation la plus simple,
ce test est basé sur l'inhalation avec un masque facial, en circuit fermé, d’'un mélange
contenant 15% d’02, permettant I'obtention d’'une PO2 similaire a celle mesurée lors de la
respiration en air ambiant a 2500 m (93). Une oxygénothérapie est nécessaire si la SpO, chute
en dessous de 85 % durant le test. L'utilité de ce test chez I'enfant reste néanmoins discutée.
En effet, si la corrélation entre le test d’hypoxie et la survenue d’'une hypoxie lors du vol est
satisfaisante chez I'adulte (94), elle reste imparfaite chez I'enfant (95). De plus, trés peu de
centres pédiatriques réalisent ce test en France. Tenant compte des recommandations chez
'adulte et des limites du test a I'hypoxie chez I'enfant, il semble licite d’autoriser les enfants
sans OLD mais a risque d’hypoxie a effectuer un voyage en avion ou un séjour en altitude,
sans réalisation d’un test a I'hypoxie et sans prescription d’'une oxygénothérapie, dans les
situations suivantes : SpO;, basale supérieure ou égale a 95 %, stabilité clinique sans
exacerbation récente, absence de sevrage d'OLD dans les 6 mois précédents, VEMS
supérieur a 50 % (pathologies obstructives), DLCO supérieure a 50 % (pathologies
restrictives), TM6 sans désaturation significative. Dans les autres situations, une évaluation
au cas par cas est nécessaire. Si un test d’hypoxie est disponible, il peut aider a la décision.
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Si le risque d’hypoxie est estimé important, une prescription d’oxygéne a un débit de 1 a 2
L/min est recommandée (93).

Lorsqu’une oxygénothérapie est nécessaire dans un avion, I'enfant doit étre déclaré comme
passager a mobilité réduite et le besoin en O, doit étre signalé lors de la réservation, au plus
tard 48 h avant le décollage. Le transport de matériel doit étre accompagné de la prescription
médicale, des caractéristiques et des notices techniques du dispositif, et enfin satisfaire aux
obligations douaniéres. Le formulaire MEDIF, rempli par le médecin référent, est nécessaire
si le débit d’O; est supérieur & 2 L/min.

6.2.12 Adaptations aux situations spécifiques : activités sportives

Les patients sous OLD doivent avoir une évaluation de leur tolérance a I'effort (voir paragraphe
3.2). Chez I'adulte suivi pour une mucoviscidose, une oxygénothérapie d’'effort a été proposée
comme nécessaire lorsque la SpO, chute en-dessous de 88-90% pendant I'exercice en air
ambiant (96). Il n’existe pas de définition purement pédiatrique et consensuelle de I'hypoxémie
d’effort. Le PNDS sur la mucoviscidose suggeére la possible indication d’'une oxygénothérapie
transitoire et/ou de déambulation lorsque la SpO. chute en dessous de 85% a l'effort, en
particulier au cours des exacerbations (97).

Lorsqu’une oxygénothérapie est recommandée a I'effort, le débit d’'oxygéne doit étre adapté
pour maintenir une SpO. > a 91-92 % pendant I'effort (97), et l'intensité de I'exercice doit
permettre de respecter un seuil de dyspnée.

Dans le cas particulier des inscrits dans un programme de réhabilitation a [effort,
I'oxygénothérapie est indiquée si la SpO;, < 92 % avant ou pendant I'effort, avec une valeur
cible de SpO- > 91 % pendant I'effort (98).

En pratique chez I’enfant :

- Le sport n'est pas contre-indiqué chez I'enfant avec IRC et OLD. Il faut éviter les
dispenses et privilégier une adaptation de I'EPS a I'école, tant que possible.

- Une évaluation médicale préalable est indispensable avant la pratique sportive, afin de
déterminer les adaptations nécessaires. Elle comporte au minimum :

e Un test de marche de 6 minutes avec surveillance SpO; et discussion d’ajout
d’oxygéne si SpO; < 90 %, complété parfois par une épreuve fonctionnelle cardio-
respiratoire d’effort ;

e une échographie cardiaque avec recherche d’'HTP.

- L'intervention initiale d'un enseignant en APA et le passage par un programme de

réadaptation sont souvent nécessaires (voir paragraphe 6.4).

- Hors programme de réadaptation, la décision d’'une oxygénothérapie a I'effort doit tenir
compte de l'intensité de la chute de SpO,, de la géne ressentie, et de 'acceptation par

'enfant ou I'adolescent.
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6.3 Ventilation non invasive au long cours

6.3.1 Points clés
v' La ventilation non invasive (VNI) consiste en la délivrance d’'une assistance
ventilatoire par une interface non invasive qui respecte les voies aériennes du
patient. Elle comprend la pression positive continue (PPC) et la ventilation non
invasive (VNI) stricto sensu.
v' Le choix entre une PPC et une VNI dépend du mécanisme physiopathologique
responsable de la pathologie.
v" Une PPC est indiqguée en cas de SAOS sévere et persistant ou de pathologie
obstructive sévere (dysplasie bronchopulmonaire ou bronchiolite oblitérante).

La VNI est indiquée en cas d’hypoventilation alvéolaire persistante.

Les prescriptions initiales d’'un traitement par PPC ou VNI en pédiatrie ne peuvent

étre réalisées que par des médecins ayant recu une formation spécifique, dans un

centre hospitalier spécialisé.

v' Les modalités de mise en route d’'une PPC ou d’une VNI sont définies par des textes
reglementaires (Journal Officiel), que les centres experts sont capables d’exécuter.

v' La PPC et la VNI sont réalisables au long cours a domicile a tout age, du nouveau-
né au jeune adulte. Certaines particularités liées a I'age concernent le choix de
I'équipement, les réglages de la PPC et la VNI, et la surveillance.

v' Le suivi d'un traitement par PPC ou VNI a domicile nécessite le recueil de
paramétres sur les données machine (observance, fuites, pression médiane ou
moyenne) et un enregistrement nocturne de la SpO: et de la PtcCO, au moins tous
les 6 mois.

v L’ETP doit faire partie intégrante de la prise en charge de tout enfant sous PPC ou
VNI au long cours

v |l est indispensable de poursuivre le traitement de maniére optimale pendant les
périodes de vacances et les déplacements, méme de courte durée. Le PSAD doit
étre informé en amont afin d’assurer un suivi adapté.

v Les indications a la trachéotomie sont exceptionnelles dans le cadre des maladies
respiratoires rares.

AN

6.3.2 Définitions de la pression positive continue (PPC) et de la ventilation non
invasive (VNI)
La ventilation non invasive (VNI) consiste en la délivrance d’'une assistance ventilatoire par
une interface non invasive qui respecte les voies aériennes du patient, par opposition a
l'intubation endotrachéale et la trachéotomie.
Elle comprend deux techniques différentes :
¢ la pression positive continue (PPC) qui consiste a maintenir une pression constante
dans les voies aériennes tout au long du cycle respiratoire, lI'enfant respirant
spontanément « au-dessus » de cette pression positive continue
e la VNI stricto sensu ou le ventilateur délivre une pression plus élevée pendant
l'inspiration, avec la possibilité d’'une fréquence et/ou d’un volume insufflé minimal ou de
securité.
La PPC est indiquée dans les pathologies obstructives isolées des voies aériennes. La VNI
est réservée aux patients qui ont une hypoventilation alvéolaire définie par une hypercapnie.

6.3.3 Choix entre une PPC et une VNI

La ventilation spontanée résulte d’'un équilibre entre les mécanismes neurologiques
contrélant la commande respiratoire, la force des muscles respiratoires, et la charge imposée
au systeme respiratoire (ou charge respiratoire), déterminée par le poumon, la cage thoracique
et les voies aériennes.
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Chez le sujet sain, la commande respiratoire est normale, les muscles respiratoires
performants et I'effort pour générer une inspiration (la charge respiratoire) est faible. Un défaut
de la commande respiratoire induit une diminution de la ventilation alvéolaire qui se traduit par
une hypercapnie et une hypoxémie. En cas de diminution de la force des muscles respiratoire
(comme dans les maladies neuromusculaires) ou lorsque les muscles respiratoires sont
normaux mais que la charge respiratoire est augmentée (comme dans certaines maladies
respiratoires comme la bronchiolite oblitérante), la commande respiratoire va « stimuler »
davantage les muscles respiratoires pour maintenir la ventilation alvéolaire (99). Mais lorsque
les mécanismes de compensation sont dépassés, une hypoventilation alvéolaire apparait.
Ainsi, trois situations physiopathologiques peuvent justifier une PPC ou une VNI :

e une augmentation de la charge respiratoire liée a une pathologie pulmonaire, une

anomalie des voies aériennes supérieures ou une déformation thoracique,

e une diminution de la force des muscles respiratoires due a une maladie

neuromusculaire ou une atteinte de la moelle épiniére,

e une altération de la commande centrale dont la premiere cause est le syndrome

d’Ondine ou hypoventilation alvéolaire centrale.

Le choix entre une PPC et une VNI dépend du mécanisme physiopathologique
responsable de la pathologie. Une PPC est indiquée en cas d’obstruction isolée des voies
aériennes, ou dans certaines pathologies chroniques avec une atteinte exclusivement
bronchique, avec le maintien de lintégrité de la commande respiratoire, des muscles
respiratoires et du poumon. Une VNI est par contre indiquée en cas :

o d’augmentation du travail respiratoire, ou son rble est de décharger les muscles

respiratoires,

e de faiblesse de muscles respiratoires, ou elle doit remplacer les muscles respiratoires,

e de trouble de la commande respiratoire ou elle aura comme réle de remplacer la

commande de la respiration.

6.3.4 Quelles sont les indications d’'une PPC/VNI au long cours chez I'enfant ayant
une IRC liée a une maladie pulmonaire rare ?
Une PPC est indiquée en cas de SAOS séveére et persistant (cf supra) apres avoir exploré
toutes les autres thérapeutiques. Dans le cadre des maladies pulmonaires rares, la PPC est
essentiellement indiquée dans certaines formes de dysplasie bronchopulmonaire (DBP) ou de
bronchiolite oblitérante (BO) sévére.
Certaines formes de DBP sévere se caractérisent par une obstruction bronchiolaire peu ou
pas réversible, tout comme la BO, quelle que soit I'origine de la BO. En effet, ces maladies
peuvent étre responsables d’'une augmentation trés importante du travail respiratoire qui est
expliquée par la présence anormale d’'une pression expiratoire positive en fin d’expiration
(PEEPI) que le patient doit vaincre pour pouvoir assurer l'inspiration suivante. Des études
physiologiques ayant mesuré le travail respiratoire dans la DBP et la BO a I'aide des pressions
ceso-gastriques ont montré I'efficacité de la PPC a contrecarrer la PEEPI, pour réduire ainsi le
travail respiratoire (100-102).
Le SAOS s’observe dans environ 60 % a 90 % des patients adultes ayant une fibrose
pulmonaire primitive ou certaines autres pathologies interstitielles comme la sarcoidose ou la
sclérodermie (103, 104). La présence dun SAOS est associée a une morbidité
cardiovasculaire et une mortalité accrues, avec un effet bénéfique de la PPC (103, 105). Le
mécanisme physiopathologique est mal connu mais semble étre multifactoriel avec le role de
la traction du parenchyme sur les voies aériennes proximales, 'augmentation des résistances
des voies aériennes, le reflux gastro-cesophagien et les micro-inhalations, I'’hypoxémie
intermittente et 'nypertension pulmonaire (104, 106).
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Par contre, la seule étude pédiatrique qui a recherché un SAOS chez 20 enfants et jeunes
adultes ayant une pathologie interstitielle, n’a retrouvé un SAOS que chez 2 jeunes adultes :
un patient de 18 ans ayant une insuffisance respiratoire terminale liée a une protéinose
alvéolaire et un adulte de 20 ans qui avait une sarcoidose avec une atteinte laryngée (107).
L’'absence de SAOS chez I'enfant contrairement a I'adulte peut s’expliquer par une durée
d’évolution moins longue et peut étre également des mécanismes adaptatifs plus performants
ou préservés chez I'enfant.

Enfin, un SAOS léger a modéré a été observé chez les enfants et adolescents ayant une
dyskinésie ciliaire primitive (108). Le SAOS est favorisé par une hypertrophie des cornets.
Cette présentation se rapproche du SAOS de I'enfant bien portant ayant une hypertrophie des
végétations et/ou des amygdales, avec un SAOS léger a modére, accessible a une chirurgie
ORL, et sans indication a un traitement par PPC.

La VNI est indiquée en cas d’hypoventilation alvéolaire persistante, liée a une augmentation
importante du travail respiratoire, malgré toutes les autres thérapeutiques. C’est ainsi qu’elle
peut étre indiquée dans les formes trés séveres et évoluées de bronchopathies comme la
mucoviscidose (109). Une oxygénothérapie isolée sera indiquée en cas d’hypoxémie isolée
(cf supra), sous surveillance de la PtcCO; nocturne. En cas d’hypoventilation alvéolaire avérée
ou apparaissant sous une oxygénothérapie, une VNI nocturne est indiquée.

Il importe de connaitre les non indications a la PPC ou la VNI, en sachant qu’elles sont trés

rares pour les patients ayant une maladie respiratoire rare, et peuvent étre transitoires (62) :

e impossibilité de corriger le SAOS et/ou I'hypoventilation alvéolaire malgré une PPC ou une
VNI optimale

e impossibilité de protéger les voies aériennes du fait de troubles bulbaires et/ou de
sécrétions trop abondantes

e coopération insuffisante du patient et/ou de sa famille
un reflux gastro-cesophagien non contr6lé et/ou une aérophagie

¢ des anomalies anatomiques faciales, une chirurgie faciale récente et/ou des complications
séveres liées a l'interface

e une dépendance élevée a la PPC ou la VNI = 16/24 heures.

6.3.5 Qui peut prescrire une PPC/VNI au long cours ?

Pour la PPC, les régles de prescription ont été publiées dans le Journal Officiel du 13
décembre 2017 : « Toute prescription initiale d’'un traitement par appareil de PPC en pédiatrie
doit étre réalisée dans un centre hospitalier spécialisé (« centre prescripteur ») soit par un
médecin titulaire du DES de pédiatrie ayant validé I'option « pneumopédiatrie », soit par un
médecin spécialisé en sommeil, soit par un pédiatre ayant validé I'option « FST sommeil ». Le
patient pédiatriqgue doit étre revu dans le « centre prescripteur » au moins une fois par an.
Entre les évaluations annuelles minimales par le « centre prescripteur », le renouvellement
peut étre fait par un médecin ayant validé le DES de pédiatrie avec [Ioption
« pneumopédiatrie » ou une « FST sommeil ». La décision de mise sous traitement par
appareil de PPC doit étre prise aprés une ou plusieurs consultations orientées par le contexte
cliniqgue (ORL, orthodontique, maxillofaciale, pneumologique, voire neurochirurgicale) pour
étudier et mettre en ceuvre toutes les autres possibilités thérapeutiques. »

Pour la VNI, les regles de prescription ont été publiées dans le Journal Officiel du 4 décembre
2013 : « Toute prescription de ventilation mécanique doit étre faite par un pédiatre formé a la
ventilation mécanique a domicile. Il faut une mesure des gaz du sang artériel et/ou un
enregistrement de la PtcCO; pour poser le diagnostic d’'une hypercapnie initiale. »
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6.3.6 Modalités de mise en route d’'une PPC/VNI au long cours chez I'enfant.

Pour la PPC, les modalités de mise en route ont été publiées dans le Journal Officiel du 16
décembre 2017 : « La PPC est indiquée chez les patients pédiatriques (jusqu’a I'age de 16
ans) ayant des apnées-hypopnées obstructives du sommeil en présence a la fois des
symptdmes cliniques décrits ci-dessous et des données polygraphiques ou
polysomnographiques définies ci-dessous :

Symptdmes cliniques :

Les parents ont observé au moins un des signes cliniques suivants :

- un ronflement quotidien

- une respiration laborieuse ou des efforts respiratoires pendant le sommeil

- des mouvements avec réaction d’éveil

- une transpiration anormale

- une hyper-extension du cou pendant le sommeil

- une somnolence diurne excessive et/ou une hyperactivité, un comportement agressif

- des troubles de l'attention, de la concentration ou de la mémoire

- une énurésie secondaire

- des céphalées matinales

- une stagnation pondérale.
Ces signes cliniques ne sont pas expliqués par un autre trouble du sommeil, par I'utilisation
de médicaments ou d’autres substances, ou une pathologie associée.

Données polygraphiques ou polysomnographiques :

- 1AO supérieure a 5 évenements/heure ou

- 1AHO supérieure a 10 événements/heure
La majorité des enfants nécessitant une PPC ont une pathologie associée de type malformatif
(malformation maxillo-faciale ou ORL) ou une maladie génétique. Le cas échéant, une
exploration du sommeil fait partie du bilan systématique, les symptémes cliniques pouvant étre
absents ou non spécifiques.
L’exploration du sommeil doit étre faite dans un centre de sommeil pédiatrique ou un centre
adulte ayant une expérience dans le sommeil de I'enfant et analysée par un médecin ayant
une expertise dans le sommeil de I'enfant.

Durée de prescription
La prescription initiale est valable pour une durée de 4 mois.
Le renouvellement est réalisé 4 mois apres la prescription initiale puis, au minimum, tous les
6 mois jusqu’a I'adge de 12 ans et tous les ans de 12 a 16 ans.

Conditions de prescription
La PSG est 'examen de référence. Une PG sous surveillance peut étre réalisée lors de la
prescription initiale, si 'accés a la PSG n’est pas possible dans de brefs délais. Un contrdle
PSG ou PG est souhaitable dans un centre spécialiste des troubles du sommeil de I'enfant
entre 1 et 3 mois apres la mise sous PPC ».

Le lieu de la mise en route n’est pas précisé. La PPC est habituellement mise en route
au cours d’une courte hospitalisation mais l'initiation en ambulatoire, voire dans certains pays
a domicile, est parfaitement faisable avec une efficacité et une compliance a la PPC
comparables & une mise en route en hospitalisation (62, 110-112). En pédiatrie, une mise en
place a domicile n’a pas été validée en France.

Pour la VNI, les modalités ont été publiées dans le Journal Officiel du 4 décembre 2013 : « La
ventilation mécanique est indiquée chez les patients atteints d'IRC avec hypoventilation
alvéolaire, qui se caractérise notamment par une hypercapnie: en dehors de la
bronchopneumopathie obstructive (de I'adulte), la ventilation mécanique est indiquée en
présence d’'une PaCO; diurne > 45 mmHg ou d’une PtcCO; nocturne moyenne > 50 mmHg.
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Durée de prescription
Dans le cas d’un patient pédiatrique (enfant de moins de 6 ans et de moins de 13 kg), la durée
de prescription ne peut excéder 6 mois.

Conditions de prescription
Mesure de gaz du sang artériels (PaCO,) et/ou enregistrement de la PtcCO; pour poser le
diagnostic de I'hypercapnie lors de la prescription initiale. Réévaluation du traitement par le
médecin prescripteur un mois aprés la prescription initiale. Suivi de I'observance lors du
renouvellement (i.e. durée de ventilation conforme a la prescription) ».

6.3.7 Y a-t-il des spécificités liées a 'age ?

La PPC et la VNI sont faisables au long cours & domicile a tout 4&ge, du nouveau-né au jeune
adulte. Il y a toutefois certaines particularités liées a I'age, qui concernent le choix de
'équipement, les réglages de la PPC et la VNI, et la surveillance.

Choix de I'équipement

Chez le jeune enfant, il importe de choisir un ventilateur capable de détecter le débit du
patient afin d’avoir des données machine (paramétres respiratoires enregistrés de maniére
automatique sur la carte mémoire du ventilateur) fiables, notamment pour évaluer
l'observance. Les niveaux des ventilateurs sont définis dans le Journal Officiel du 4 décembre
2013 comme suit :

¢ Niveau | : ventilation mécanique simple

e Niveau Il : ventilation mécanique a l'aide d’'un ventilateur muni d’alarmes, et, sur

prescription médicale, de batterie (durée de ventilation prescrite = 8 heures par jour)
e Niveau lll : ventilation mécanique support de vie (durée de ventilation prescrite = 16
heures par jour ou risque vital)

Comme le débit et le volume courant de jeune enfant sont faibles, on choisira un ventilateur
de niveau Il pour I'enfant ayant un poids entre 5 et 10-13 kg, et un ventilateur de niveau Il
pour I'enfant ayant un poids entre 10 et 30 kg pour avoir des données machine fiables (62,
113). Il importe de préciser qu'une PPC délivrée par un ventilateur de niveau | est efficace
chez un jeune nourrisson, mais les données machine ne seront pas interprétables.
En ce qui concerne les interfaces, il en existe de trés nombreuses sur le marché. Toutefois,
pour le nouveau-né et nourrisson, seules des interfaces nasales sont disponibles sans
interface naso-buccale ou des canules nasales. On peut utiliser de maniére exceptionnelle
une interface « total face » en cas de respiration buccale, en sachant que ce type d’interface
expose au risque d’inhalation en cas de reflux gastro-cesophagien ou vomissement.

Réglages de la PPC et de la VNI

Les réglages sont sensiblement les mémes quel que soit 'age et sont déterminés par la
sévérité de la pathologie sous-jacente. Toutefois, dans le cadre d’'une VNI, on adaptera la
fréquence machine de sécurité et le volume courant minimal a 'age avec une fréquence de
sécurité plus élevée chez le nourrisson que chez I'enfant plus agé et un volume courant plus
grand chez I'enfant plus age que chez I'enfant plus jeune. En effet, ces deux paramétres sont
réglés sur les valeurs physiologiques pour I'age du patient (62, 114).

Suivi du patient

On recommande un suivi plus rapproché chez le jeune enfant du fait :

e d'un risque accru de complications liées a l'interface avec notamment un risque accru
de rétrusion maxillaire (62, 111, 115, 116)

e d’une croissance physiologique rapide, nécessitant une adaptation plus fréquente de
l'interface et des réglages de la PPC et la VNI (62)
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6.3.8 Modalités de surveillance
Les modalités de surveillance sont précisées dans le Journal Officiel et des rapports d’experts.

Pour la PPC, le Journal Officiel du 13 décembre 2017 précise : « Des réévaluations du
traitement par le médecin prescripteur sont réalisées aux échéances suivantes : 1 mois, 4 mois
et 10 mois aprés la prescription initiale puis tous les 6 mois. Le suivi d’un traitement a domicile
nécessite le recueil des paramétres suivants sur les données machine :
o observance (durée d'utilisation de la PPC), ce qui nécessite 'emploi d’un appareil
adapté au poids de I'enfant
¢ indice d’apnées-hypopnées, fuites non intentionnelles, pression médiane ou moyenne
efficace (données machine) si le poids de I'enfant est supérieur au poids minimal
recommandé par le constructeur,
Ainsi que les points suivants, a la demande du médecin prescripteur :
e caractere obstructif/central des apnées, courbes de débit (données machine) si le
poids de I'enfant est supérieur au poids minimal fixé par le fabricant de I'appareil,
e enregistrement sur une nuit de traitement de la SpO; et de la PtcCO,, a domicile ou en
milieu hospitalier. »

Pour la VNI, le Journal Officiel du 4 décembre 2013 précise : « le suivi d’'une ventilation
mécanique a domicile peut nécessiter, sur demande du prescripteur, I'enregistrement sur une
nuit de traitement de la SpO2 et/ou de la PtcCO. sur prescription médicale dans le cas ou le
patient est complémenté en oxygene ou dans le cas de patients pédiatriques (enfants de moins
de 6 ans et de moins de 13 kg). Les outils de surveillance a mémoire doivent étre mis a
disposition & domicile par le prestataire et les résultats doivent étre transmis au prescripteur ».

Le suivi de la PPC et de la VNI est également précisé dans un document d’expert (Statement)
de la European Respiratory Society (62) :

o [analyse des données machine et les enregistrements a domicile de la gazométrie
nocturne (SpO: = PtcCO,) avec la PPC ou la VNI sont utiles pour le suivi standard de
I'enfant stable sous PPC ou VNI au long cours

e associé a I'évaluation clinique, 'analyse des données machine constitue un moyen
pratique et efficace pour contréler I'état du patient avec la PPC ou la VNI

e un tel suivi peut étre associé a une réduction du nombre de visites a I'hopital et
augmenter la satisfaction des familles

e une PSG ou PG avec la PPC ou la VNI est utile en cas de contrdle insuffisant des
troubles respiratoires du sommeil avec un suivi standard

¢ la rythmicité du suivi dépend de I'dge du patient, sa pathologie, des facilités locales et
de la famille

e Uune visite programmée un mois apres la mise en route, suivie par des visites tous les
3 & 6 mois, est habituellement considéré comme un minimum

e une exploration du sommeil est recommandée aprés chaque intervention qui peut
modifier le trouble respiratoire du sommeil : i.e. changement des réglages du
ventilateur, traitement orthodontique, chirurgie des voies aériennes supérieures ou
maxillofaciale

e un enregistrement gazométrique nocturne (SpO: + PtcCO,) avec la PPC ou la VNI au
minimum tous les 6 mois, a démontré son utilité

e un télémonitoring est faisable et peut améliorer 'adhésion & la PPC ou la VNI et limiter
les effets secondaires
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6.3.9 Quels objectifs pour I'éducation de I'enfant et de ses parents ?
L’éducation thérapeutique (ETP) est un processus continu intégré dans les soins et centré sur
le patient. Il vise a aider le patient et ses proches a :

e comprendre la maladie et le traitement

e coopérer avec les soignants

e vivre le plus sainement possible

e améliorer la qualité de vie

L’ETP implique des activités organisées de sensibilisation, d’information, d’apprentissage
et de soutien psychologique concernant la maladie, le traitement prescrit et les soins. Son but
est de rendre le patient capable d’acquérir et de maintenir les ressources nécessaires pour
gérer de facon optimale sa vie avec la maladie. L'ETP doit faire partie de la prise en charge
globale de toute maladie chronique, avec des spécificités propres a chaque maladie et a I'age
du patient.

L’ETP doit faire partie intégrante de la prise en charge de tout enfant sous PPC ou VNI au
long cours car le traitement :

e constitue une contrainte pour I'enfant et son entourage

e implique un changement des habitudes de sommeil

e nécessite une adaptation progressive.
Les objectifs de 'ETP dans la PPC ou la VNI au long cours sont :

e lacceptation et la compréhension de la maladie et du traitement par les parents et
I'enfant si son age le permet

e de faciliter le dialogue entre I'enfant, les parents et le personnel soignant

e de garder la famille et I'enfant motivés pour poursuivre le traitement

e d’augmenter ou maintenir 'adhérence thérapeutique au long cours
Tout programme d’ETP doit comprendre une information sur (111):

e la maladie et le rationnel de la PPC ou la VNI

e les objectifs et bénéfices de la PPC ou la VNI

e [utilisation correcte et I'entretien de la machine, de l'interface et des accessoires
(humidificateur)

e les problémes potentiels et I'attitude a adopter
les limites de la PPC ou la VNI

e e suivi a moyen et long terme de la PPC ou la VNI

L’ETP doit pouvoir étre réalisée en routine dans chaque centre (62). L'ETP est un processus
continu qui doit étre évalué et renforcé si besoin (62). Les outils d’ETP comprennent des outils
explicatifs et/ou didactiques donnés aux parents et a I'enfant avant la mise en route, pendant
la mise en route et au cours du suivi. llIs comprennent des livrets explicatifs, des fiches
didactiques et de suivi, des peluches simulant un enfant sous PPC ou VNI, des vidéos
explicatives, adaptées a I'dge de I'enfant et a sa famille (62, 111, 117, 118). Ces outils ont
montré qu’ils étaient associés a une meilleure acceptation et 'adhésion au traitement (119,
120).

6.3.10 Quelles adaptations spécifiques (voyages scolaires, vacances, etc.) ?

Le but de la PPC et de la VNI est d’obtenir une adhésion optimale au traitement, c’est-a-dire
une utilisation pendant toute la durée du sommeil de I'enfant. Pour cela, on doit se baser sur
la durée physiologique du sommeil en fonction de I'adge de I'enfant. Il est donc indispensable
de poursuivre le traitement de maniére optimale pendant les périodes de vacances et les
déplacements, méme de courte durée. En effet, la PPC et la VNI au long cours ont un effet
rémanent avec un bénéfice d’autant plus important que le traitement est utilisé de maniére
réguliére toutes les nuits (62, 111, 121, 122). La plupart des ventilateurs de domicile sont peu
encombrants et facilement transportables.
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Dans des cas bien particuliers (enfant en internat la semaine, parents sépareés), il est possible
d’avoir deux ventilateurs sur les deux lieux de vie de I'enfant pour éviter les transports itératifs.
Afin d’assurer un suivi adapté par le prestataire de domicile, celui-ci doit étre informé en amont
de tout déplacement de I'enfant (lieu et dates), afin de pouvoir continuer a assurer de suivi de
la PPC ou la VNI sur le lieu de résidence de I'enfant. De méme, en cas de déplacement en
avion, le prestataire doit étre informé et fournir un certificat autorisant le transport du ventilateur
et de I'équipement en cabine. En cas de voyage scolaire, il est nécessaire que le personnel
qui accompagne I'enfant sous PPC ou VNI soit formé a I'utilisation du traitement, soulignant
limportance de 'ETP de I'entourage du patient.

6.3.11 Place de la trachéotomie ?

Les indications a la trachéotomie sont tout a fait exceptionnelles dans le cadre des maladies
respiratoires rares. Il faut en effet que la trachéotomie apporte un bénéfice largement supérieur
a tout autre traitement, dont la PPC ou la VNI, ce qui est exceptionnel. Ces situations
rarissimes doivent étre discutées en réunion multidisciplinaire avec une information claire et
transparente de la famille et de I'enfant.

6.4 Activité physique adaptée : indications, modalités de prescription et
professionnels impliqués

6.4.1 Points clés

v' Les enfants avec IRC diminuent fréquemment leur niveau d’activité physique. Un
bilan personnalisé par un professionnel de réhabilitation est nécessaire pour établir
les objectifs ainsi que les modalités de prises en charge.

v' Les professionnels de la réhabilitation sont les enseignants en Activité Physique
Adaptées (APA), les kinésithérapeutes, les éducateurs sportifs. lls peuvent intervenir
a domicile, dans des maisons sport santé, dans des salles de sport santé, et parfois
en hospitalisation conventionnelle.

6.4.2 Objectifs et mise en place

Les objectifs des programmes de réadaptation respiratoire sont de restaurer I'activité
physique, améliorer les paramétres physiques, augmenter l'adhésion au traitement,
maximaliser I'indépendance, favoriser la prise en charge de la maladie par le patient et sa
qualité de vie (123, 124). Bien que le bénéfice de I'activité physique adaptée soit prouvé dans
de nombreuses indications, aucune étude ne permet d’apporter un niveau de preuve
satisfaisant concernant son intérét et son efficacité dans I'lRC des enfants avec maladies
pulmonaires rares.

La majorité des pathologies respiratoires chroniques rares pédiatriques s’accompagnent d’'une
modification du niveau d’activité physique des patients. Par exemple dans les dilatations de
bronche hors mucoviscidose (DDB), le minimum de 60 minutes par jour d’activité physique
modérée a vigoureuse n’est obtenu que chez 5,6 % des enfants avec DDB versus 42,1 % des
enfants sains (125). Le nombre de pas quotidiens réalisé est trés inférieur aux 12000
recommandés (8229/jour). Ces mémes enfants présentent également un retard de
développement de leurs habiletés motrices fondamentales (126). Chez les enfants avec
dyskinésie ciliaire primitive, avec ou sans Kartagener, la capacité a I'exercice et I'activité
physique sont diminuées par rapport aux enfants témoins, alors que I'endurance des muscles
inspiratoires et la force de contraction du quadriceps sont préservées (127). Dans une étude
chez 30 enfants et jeunes adultes atteints de bronchiolite oblitérante post-infectieuse (BOPI),
avec une obstruction fonctionnelle modérée a sévere, 40 % rapportent une géne a I'effort alors
qu’une diminution de la VO.max n’est constatée que chez 8 % d’entre eux (128).
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Une étude chez 11 enfants ou adolescents avec une pathologie obstructive (VEMS moyen de
54 %) montre que le réentrainement & domicile avec un appareillage de type Threshold IMT®
(1 fois par jour, au moins 5 fois par semaine, pendant au moins 6 mois) améliore
significativement la force musculaire appréciée sur la pression inspiratoire et expiratoire
maximale (129). Les enfants nés prématurément rapportent eux aussi volontiers des
symptdémes respiratoires, notamment a I'effort, avec limitation du débit expiratoire et réponse
ventilatoire altérée (respiration rapide et superficielle) (130). Chez ces enfants, la
responsabilité de I'hypoalvéolisation sur la capacité a I'exercice reste controversée. Une étude
a ainsi retrouvé des parameétres d’évaluation cardiorespiratoire et un pic de VO2max normaux
chez des extrémes prématurés nés avant 29 semaines d’aménorrhée et testés a 'adolescence
(131). Dans cette étude, le fait d’avoir une dysplasie bronchopulmonaire ne retentissait pas
sur les résultats. Une amélioration des parametres était notée entre la petite enfance et
'adolescence. Les pathologies interstitielles peuvent étre associées a des désaturations a
I'effort, mesurables sur le test de marche de 6 minutes (voir paragraphe 6.3.3). Chez 'adulte
avec BPCO, il est également montré que la dénutrition et la perte de masse maigre influent
négativement sur les capacités a réaliser des activités quotidiennes (132).

Chez I'enfant avec IRC, bien qu’une réhabilitation apparaisse le plus souvent nécessaire dans
leur parcours de soin , aucune étude clinique n’a évalué I'impact d’une telle prise en charge
(133). Une réhabilitation peut notamment étre proposée pour les patients symptomatiques
avec une diminution de leur activité physique quotidienne. Il est conseillé que le professionnel
en charge de la réadaptation (ou réhabilitation) respiratoire ait une connaissance de la
physiopathologie de I'lRC, des conditions physiologiques nécessitant la ventilation, des
paramétres et alarmes de la machine, des signes d’urgence et des signes imposant le recours
a la ventilation. Compte tenu des ages, diagnostics et pronostics trés variables, on adaptera
les capacités fonctionnelles de I'enfant & sa situation clinique et aux attentes de I'enfant et de
sa famille (124). Un bilan personnalisé par le professionnel de réhabilitation est nécessaire
pour établir les objectifs ainsi que les modalités de prises en charge. Un protocole d’évaluation
standardisé mériterait d’étre utilisé, méme si aucun n’est plus particulierement recommandé
chez ce type de patients. Lorsqu’un séjour de réhabilitation respiratoire est proposé, il est
nécessaire d’accompagner le retour au domicile pour favoriser le maintien des acquis et ancrer
durablement I'activité physique dans le quotidien. Le prescripteur doit détailler les exercices
possibles et, si nécessaire, les besoins en oxygéne requis lors des séances. Il peut orienter le
professionnel sur les paramétres de fréquence cardiaque maximale au cours de I'exercice a
l'initiation de la réadaptation respiratoire a partir des résultats d’une épreuve d’effort.

En pratique, les professionnels de la réhabilitation sont les EAPA, les kinésithérapeutes, les
éducateurs sportifs. lls peuvent intervenir & domicile ou dans des maisons sport santé ou dans
des salles de sport santé. Une réhabilitation peut également étre dispensée en hospitalisation
conventionnelle dans les services de soins médicaux et réadaptation (SSMR) ou en hdpital de
jour ou hospitalisation conventionnelle dans certains hopitaux. Il faut signaler qu’il n’y a pas de
remboursement par la Sécurité Sociale dans cette indication précise. Parfois une part peut
étre prise par la Mutuelle de santé, notamment lors d’ALD, ou par certaines collectivités
locales. Certaines Associations peuvent également contribuer au soutien des familles.

6.5 Prise en charge nutritionnelle

6.5.1 Points clés
v" Maintenir un état nutritionnel optimal est un objectif essentiel de la prise en charge d’un
enfant avec IRC. Un apport calorique suffisant et équilibré est assuré par un suivi
diététique trimestriel. Un support de nutrition entérale peut étre nécessaire.
v Les troubles de I'oralité qui majorent les difficultés de prise pondérale doivent étre pris
en charge de fagon spécifique par des équipes spécialisées, orthophoniques
notamment.
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6.5.2 Objectifs et mise en place
Maintenir un état nutritionnel optimal est un objectif essentiel de la prise en charge des enfants
avec IRC.

L’'IRC entraine une dépense énergétique majorée. Il existe une augmentation de la dépense
énergétique au repos et celle liée a l'activité physique non compensées par une prise
alimentaire adaptée. Ce déseéquilibre peut étre majoré par linflammation, I'hypoxie et
éventuellement par la corticothérapie prolongée (générale ou inhalée a fortes doses). Un état
nutritionnel satisfaisant va permettre de limiter 'inflammation chronique et le stress oxydatif,
d’améliorer le travail musculaire respiratoire. Des apports nutritionnels optimaux sont donc
cruciaux pour maintenir une croissance staturo-pondérale adéquate, limiter le risque infectieux
et respiratoire lié & une dénutrition. A linverse, la dénutrition est un facteur pronostique
péjoratif majeur en cas d'IRC. Pour cela, une prise en charge pluri-professionnelle est
nécessaire : diététicienne, pneumo pédiatre, gastro pédiatre, infirmiére libérale (pour le lien a
domicile si nécessité d’une nutrition entérale), prestataire de santé en cas de nutrition a
domicile.

Au cours du bilan initial d’'IRC et a chaque consultation, le médecin doit évaluer la croissance
et l'état nutritionnel du patient: poids, taille, IMC, périmétre cranien avant 3 ans,
éventuellement périmétre brachial. L’évaluation des apports nutritionnels est un temps
important de l'interrogatoire par un(e) diététicien(ne) qui pourra s’aider d’un relevé sur une
semaine (étude de consommation alimentaire). Lorsqu’un ralentissement de la croissance est
observé malgré des apports adaptés, un bilan complémentaire est le plus souvent
nécessaire pour évaluer un éventuel état carentiel (bilan martial, albumine, pré-albumine,
dosages vitaminiques D-E). D’autres examens peuvent étre nécessaires apreés avis gastro-
entérologique. Une ostéodensitométrie peut également étre intéressante selon la sévérité de
la maladie sous-jacente et les doses de corticoides regues, dans le but d’évaluer le
retentissement sur la composition corporelle, osseuse notamment.

Il existe chez les patients présentant une IRC une augmentation des dépenses énergétiques
par augmentation du catabolisme. Malgré I'absence d’étude pédiatrique, et par analogie avec
ce qui est fait chez I'enfant atteint de mucoviscidose (134), les apports caloriques devront étre
majorés de 20 a 30 % des besoins pour I'age, a adapter au degré d’IRC.
Cependant, les patients présentent souvent des difficultés alimentaires multifactorielles liées
a l'insuffisance respiratoire, a la dyspnée (entrainant une diminution de 'appétence), a un
éventuel RGO, et parfois a des troubles de I'oralité. Les troubles de I'oralité qui majorent les
difficultés de prise pondérale doivent étre pris en charge de facon spécifique par des équipes
spécialisées médicales et paramédicales, orthophonique notamment.
La prise en charge nutritionnelle doit donc étre assurée par une équipe spécialisée et inclure :
e Un apport calorique suffisant et équilibré, avec parfois compléments nutritionnels
oraux, un apport calcique, vitaminique (vitamine D)
¢ Un suivi diététique trimestriel par un(e) professionnel(le) en consultation présentielle
ou distancielle.
e Des modalités de prise alimentaire optimisées.

En cas d’'incapacité a maintenir un état trophique suffisant par une alimentation orale exclusive,
en cas de décrochage ou de stagnation de la courbe pondérale ou staturale, la mise en place
d’une nutrition entérale sera discutée, en lien avec le gastro-pédiatre.
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Cette nutrition entérale peut étre administrée par une sonde nasogastrique (SNG) ou par
gastrostomie. Une dépendance a une nutrition par SNG pendant plus de 3 mois doit faire
discuter la pose d’une gastrostomie. Dans certaines situations et selon I'dge du patient, la
gastrostomie peut étre envisagée en premier lieu. La nécessité d’'une anesthésie pour la pose
de la gastrostomie peut étre une limite chez les patients dont I'insuffisance respiratoire est
avanceée. Le risque opératoire chez un patient en IRC sévere est a prendre en compte dans la
balance décisionnelle. Les anesthésistes pédiatres doivent étre également impliqués dans la
décision de pose de gastrostomie. Quel que soit le type d’acces, la nutrition entérale va
permettre une augmentation progressive des apports entéraux. Les modalités d’alimentation
seront variables selon I'age du patient et ses besoins. Une discussion pluriprofessionnelle est
indispensable. Une nutrition entérale nocturne peut permettre de préserver une oralité dans la
journée. En cas d’IRC sévere, une alimentation entérale continue sera privilégiée car mieux
tolérée sur le plan respiratoire.

6.6 Autres mesures

6.6.1 Points clés

v Les enfants avec IRC doivent bénéficier d’'une protection vaccinale renforcée, qui doit
tenir compte des traitements regus pour la pathologie sous-jacente et de
limmunodépression induite.

v |l est nécessaire de prévenir au mieux les exacerbations induites par les infections
virales, en retardant I'entrée en collectivité des nourrissons et en éduquant aux
mesures d’hygiéne (« mesures barriéres »).

v Le Plan d’Accueil Individualisé est réalisé en concertation avec le pneumologue
pédiatre référent de I'enfant, le médecin scolaire, et le médecin traitant.

v Les familles d’enfants avec IRC peuvent bénéficier de différentes aides et doivent étre
guidés dans les démarches administratives par [Iassistant(e) social(e) des
CCMR/CRMR.

v Une évaluation et un accompagnement psychologiques de I'enfant et des familles sont
indispensables

6.6.2 Quelles adaptations du calendrier vaccinal ?
Les enfants avec IRC doivent bénéficier d’'une protection vaccinale renforcée, qui doit tenir
compte des traitement regus pour la pathologie sous-jacente.

En l'absence de traitement immunosuppresseur, le calendrier vaccinal standard doit étre
appliqué, pour I'enfant et son entourage familial. La vaccination antigrippale annuelle est
recommandée a partir de 'age de 6 mois d’age réel, ainsi que celle de I'entourage (parents,
fratrie, grands-parents, assistante maternelle...). Ce vaccin peut étre réalisé dés la mise a
disposition en pharmacie. |l n’est pas nécessaire d’attendre d’'étre proche de I'épidémie. Avant
9 ans, le schéma de la premiére année de vaccination antigrippale : 2 doses a 4 semaines
d’intervalle, sinon 1 dose/an.

L’IRC est une indication a poursuivre la vaccination anti-pneumococcique au-dela de 2 ans.
Selon le calendrier vaccinal 2024, la stratégie repose chez les enfants et adolescents agés de
2 a 17 ans sur l'association du vaccin conjugué 13-valent (VPC 13) ou 15-valent (VPC 15)
avec le vaccin pneumococcique polyosidigue non conjugué 23-valent (VPP 23). Ces
recommandations devraient rapidement évoluer avec la mise a disposition du vaccin
pneumococcique polyosidique conjugué 20-valent (VPC 20). En effet, chez I'adulte, la HAS
recommande en juillet 2023 le remplacement du schéma VPC 13 — VPP 23 actuellement en
vigueur par la seule vaccination VPC 20, avec le schéma simplifié suivant :
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- Les adultes ayant recu une seule dose de VPC 13 ou une seule dose de VPP 23
recoivent une dose de VPC 20 si la vaccination antérieure remonte a plus de 1 an ;

- Les adultes déja vaccinées avec la séquence VPC 13 - VPP 23 pourront recevoir une
injection de VPC 20 en respectant un délai de cing ans aprés la précédente injection.

Pour les nourrissons, 'IRC expose a un risque de bronchiolite sévere. L'immunoprophylaxie
anti-VRS par anticorps monoclonal est recommandée pour tous les nourrissons au cours de
leur premiére saison de circulation du VRS (nirsevimab). Depuis novembre 2024, la HAS
recommande le nirsevimab pour les enfants jusqu’a I'dge de 24 mois qui demeurent
vulnérables a une infection sévere due au VRS au cours de leur 2éme saison de circulation
du VRS.

Chez les enfants recevant un traitement immunosuppresseur, les vaccins vivants atténués
(ROR, BCG, rotavirus, VZV, fievre jaune, dengue, vaccin nasal contre la grippe) sont
contrindiqués (135).

Les traitements considérés comme immunosuppresseurs sont le mycophénolate mofétil,
'azathioprine, les biothérapies (anti-TNF, anti-IL6, anti-IL1, anti-Jak et rituximab), une
corticothérapie générale avec une dose quotidienne = 2 mg/kg/jour ou 20 mg/jour si poids > 10
kg, une corticothérapie par bolus (135). Le centre expert doit signaler cette contre-indication
vaccinale dans le carnet de santé. Si la prise en charge immunosuppressive peut étre différée,
, il est recommandé de réaliser les vaccins vivants avant l'initiation du traitement, en respectant
les recommandations du Haut Conseil a la Santé Publique de 2018 (135), confirmées par le
calendrier vaccinal publié chaque année :
https://sante.gouv.fr/prevention-en-sante/preserver-sa-sante/vaccination/calendrier-vaccinal.

En pratique :

- Lavaccination varicelle doit étre proposée au moins 6 semaines avant I'instauration du
traitement, en 'absence d’antécédent de varicelle ou si la sérologie est négative. Il faut
administrer deux doses a quatre semaines d’intervalle.

- Lavaccin ROR, et éventuellement le vaccin contre la fiévre jaune si un voyage ultérieur
est hautement probable, doivent étre proposés quatre semaines avant l'instauration du
traitement (et pas moins de deux semaines avant).

- BCG, Rotavirus, vaccin nasal contre la grippe ne font I'objet d’aucune recommandation
d’anticipation.

Aprées l'arrét d’'un traitement immunosuppresseur, quel qu'il soit, le délai a respecter pour
'administration d’'un vaccin vivant est au minimum de trois mois (six mois aprés un traitement
par rituximab) (135).

Chez les enfants recevant un traitement immunosuppresseur, les vaccins inactivés ne font
I'objet d’aucune restriction et doivent étre administrés avec un schéma renforcé, notamment
lors de la primo-vaccination des nourrissons. Diphtérie-tétanos-polio-coqueluche,
Haemophilus influenzae de type b, et Pneumocoque doivent bénéficier d’'un schéma renforcé
par 3 injections a M2, M3, M4 et rappel a 11 mois (135). En cas de bolus de corticoides, et
bien qu’aucune étude ne soit disponible, il semble logique d’effectuer ces injections au moment
ou 'immunogénicité des vaccins est la moins réduite, par exemple a mi-course entre deux
bolus. Il n'y a pas de recommandation spécifique concernant le controle de sérologies au
décours de la vaccination.

Dans la perspective d’une possible indication a une transplantation pulmonaire, une attention
particuliére doit concerner le statut vaccinal pour Hep B et A, VZV, Papillomavirus et Meningo
B et ACWY. La mise a jour de ce statut vaccinal permettant pour certain d’élargir 'accés au
greffon, pour d’autre de conférer une protection infectieuse majorée aprés immunodépression.
En cas de non réponse au vaccin hep B (anticorps anti hbs < 10 Mui/mL), il y a indication a
refaire un schéma vaccinal.
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Cette mise a jour du statut vaccinal, doit se faire bien en amont de l'indication de greffe. En
cas de dégradation aigue la mise a jour doit étre discutée au préalable avec le centre
transplanteur.

6.6.3 Quelles mesures préventives spécifiques ?

Dans la stratégie de prévention des infections virales, on recommande de limiter la
fréquentation des lieux de promiscuité évitables aux heures de pointe en période épidémique
(transports en commun, grandes surfaces, etc.). Les « mesures barrieres » sont a rappeler
aux familles et a I'enfant, telles que le lavage des mains, I'utilisation régulieére des solutions
hydroalcooliques, éviter les embrassades et tous les contacts avec des adultes ou des enfants
infectés. Si des contacts rapprochés sont inévitables avec une personne infectée (par
exemple, change ou bain par un parent enrhumé), le port d’'un masque par cette personne est
recommandé. Le port d'un masque par I'enfant est difficile en permanence en vraie vie,
notamment a I'école mais peut étre discuté au cas par cas, et doit étre conseillé dans les
transports en commun. On recommande dans la mesure du possible de retarder la mise en
collectivité et d’éviter les modes de garde collectifs (créche) pour les nourrissons avec IRC.

Les conseils visant a diminuer la pollution intérieure au domicile doivent étre rappelées :
aération quotidienne de 10 a 15 minutes par jour, limitation au maximum des produits irritants
bronchiques (bougies parfumées, encens, huiles essentielles, parfums d’ambiance, produits
ménagers caustiques, etc.), vérification des ventilations mécaniques controlées (VMC) et
éviction du contact avec toute fumée, et plus particulierement celle du tabac. L’enfant doit trés
tét étre informé du risque lié aux flammes sous oxygénothérapie. Une évaluation avec des
conseillers en environnement intérieur (CMEI) peut aider a l'appréciation du domicile si
nécessaire, et renforcer une demande d’amélioration de logement avec le certificat médical.
Enfin, le matériel médical (nébuliseur, autre) doit bénéficier d’'une hygiene rigoureuse.

6.6.4 Comment rédiger le Projet d’Accueil Individualisé (PAI) ?

La rédaction d’'un Projet d’Accueil Individualisé (PAI) est préconisée pour la prise en charge
de ces patients complexes. Il est réalisé en concertation avec le pneumologue pédiatre
référent de I'enfant, le médecin scolaire, le médecin traitant, et les enseignants concernés.

Il dépend de I'état de santé de I'enfant et peut faire référence a l'utilisation de matériel
spécifique dont dispose le patient (aspirateur a mucosités, matériel d’aide au
désencombrement, VNI, débit maximum d’oxygéne a délivrer, cible de SpO, sous oxygene...).
Il peut préciser la notion de fatigabilité dans le PAI. L’équipe scolaire doit étre sensibilisée a
ce sujet pour étre vigilante au ressenti de I'enfant. Il doit préciser si 'enfant peut faire du sport,
si oui s’il doit le faire avec de I'oxygéne et a quel débit, ce qui suppose d’avoir bénéficié d’une
titration préalable. Les signes de décompensation respiratoire doivent étre décrits. La SpO:
usuelle doit étre notée, de méme que le niveau a partir duquel de 'oxygéne ou un complément
d’oxygene doit étre apporté. Un document a destination du SAMU (fiche patient remarquable)
peut étre réalisé si nécessaire pour prévenir les secours des éléments médicaux
indispensables et du protocole de soins établi entre I'équipe médicale et la famille. Il est
souhaitable que I'existence de ce document soit notée sur le PAI.

Le formulaire peut étre téléchargé sur le site Eduscol :
https://eduscol.education.fr/document/7748/download?attachment. Pour les soins techniques
complexes a réaliser (aide au désencombrement, aspiration buccale ou sur trachéotomie...),
l'article L1111-6-1 du CSP peut étre utilisé pour réaliser une délégation de tache avec 'AESH.
Cela nécessite I'accord de 'AESH et sa formation auprés des professionnels de santé de
'enfant.
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6.6.5 Quelles aides sociales sont possibles ?
La réalisation d’'une demande de prise en charge a 100 % doit étre réalisée au moment du
diagnostic. L’assistant(e) social(e) des CCMR/CRMR informe les parents des droits et les aide
dans les démarches administratives. Une demande d’Allocation d’Education de I'Enfant
Handicapé (AEEH) est réalisée notamment en cas de soins techniques avec un complément
d’AEEH évalué selon la sévérité du patient (VNI, oxygene, support nutritionnel...).
La famille peut également étre orientée selon les situations, vers I'AJPP (Allocations de
journée de présence parentale), ou encore des aides a domicile avec la CAF (aide-ménageére,
TISF.)
L’assistant(e) social(e) est également un soutien pour mettre en relation avec des associations
de patients.
Une demande de tiers-temps pour 'aménagement des examens et des concours de
'enseignement scolaire et de 'enseignement supérieur peut étre réalisée. Ces aménagements
peuvent s’appliquer a tout ou une partie des épreuves lls peuvent prendre plusieurs formes :
» Majoration du temps (qui peut étre causée par une fatigabilité extréme ou lenteur due
a une pathologie) ;
* Prolongation (suite a des pauses dont la durée est par nature imprévisible (nécessité
de se désencombrer..).
* Installation d’équipement spécifique...
Toutes les épreuves y compris sportives sont concernées. La famille doit rédigée une lettre a
destination de la MDPH accompagnée d’'un certificat médical pour en faire la demande. Les
formulaires a remplir sont disponibles sur le site de [I'éducation nationale
(https://www.education.gouv.fr/). Une adaptation de I'épreuve ou une dispensation par
exemple peuvent étre recommandées.

6.6.6 Quelle aide psychologique pour I'enfant et son entourage ?

Le retentissement de la pathologie sur I'enfant lui-méme et sa famille est trés important a
apprécier (voir paragraphe 5.3.7). Une évaluation et un accompagnement psychologiques des
familles sont donc indispensables, ainsi que pour I'enfant dés que l'adge le permet. Cette
proposition de suivi psychologique doit étre renouvelée régulierement et peut étre relayée par
le médecin traitant.

6.7 Transplantation pulmonaire pédiatrique

6.7.1 Points clés

v" Une transplantation pulmonaire doit étre discutée lorsque toutes les autres options
thérapeutiques ont échoué et que l'enfant risque de décéder dans les deux ans, ou
lorsque sa qualité de vie est gravement compromise par I'IRC.

v' L’éventualité d’'une greffe pulmonaire doit étre envisagée précocement lorsque le
diagnostic d’'IRC est porté, car I'établissement d’'un dialogue précoce entre le centre de
soin et celui de transplantation est essentiel & la construction de ce projet.

v" L’initiation d’'un bilan pré-greffe est habituellement décidé sur des critéres cliniques,
fonctionnels, et hémodynamiques, en lien avec le centre transplanteur.

v"Un projet de transplantation pulmonaire pédiatrique, tant pour le patient que pour la
famille, nécessite des expertises soignantes spécifiques, pluridisciplinaires et
pluriprofessionnelles, au mieux réunies dans un environnement pédiatrique complet,
tout au long du parcours : avant, pendant et apres la greffe.

v La préparation a la greffe consiste en une optimisation médicale et nutritionnelle du
patient parallelement a la préparation psychologique aux différentes étapes du
parcours.

v |l peut arriver dans certaines situations que la greffe ne soit pas possible. L’expertise
des soins palliatifs pédiatriques est indispensable.
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6.7.2 Place de la transplantation pulmonaire dans la prise en charge de I'IlRC

Bénéfice attendu de la transplantation pulmonaire chez I'enfant

La transplantation pulmonaire est le seul traitement curatif de linsuffisance respiratoire
terminale de I'enfant. Elle a pour objectif premier de faire disparaitre le handicap respiratoire
de I'enfant afin d’améliorer sa qualité de vie, et permet également de prolonger sa survie.

Ce traitement est proposé lorsque toutes les autres options thérapeutiques ont échoué et que
I'enfant risque de décéder dans les deux ans, ou lorsque sa qualité de vie est gravement
compromise par l'insuffisance respiratoire (136).

C’est donc un traitement de sauvetage, qui doit toutefois étre anticipé, le plus précocement
possible, avant le décés prévisible de I'enfant.

Les résultats de la transplantation pulmonaire, en termes de survie sont en constante
amélioration depuis les premiéres transplantations pulmonaires au début des années 90. Les
données fournies par 'ABM pour la cohorte frangaise des enfants transplantés entre 2007 et
2021 permettent d’estimer une survie de 79 % a 1 an, 55 % a 5 ans et environ 50 % a 10 ans
; la médiane de survie étant de 8 ans (137).

Pathologies pouvant relever d’une indication de transplantation pulmonaire

Historiguement, la mucoviscidose représentait plus de 50 % des indications de transplantation
pulmonaire pédiatrique. L’alternative thérapeutique représentée par les nouveaux
modulateurs de CFTR tout comme I'amélioration du diagnostic et de la prise en charge des
autres étiologies d’insuffisance respiratoire ont modifié les indications de transplantation
pulmonaire pédiatrique.

A T'heure actuelle I'Hypertension Artérielle Pulmonaire quel qu’en soit son mécanisme
représente 45 % des indications de transplantation pulmonaire pédiatrique, la mucoviscidose
22 %, les pneumopathies fibrosantes 11 % des indications, les 22 % restants regroupant des
étiologies diverses (137).

L’amélioration de la survie des enfants atteints de certaines pathologies interstitielles diffuses
(PID) fibrosantes pose maintenant la question de nouvelles indications (138). Actuellement,
c’est donc le groupe trés large et hétérogene des PID qui fournit une part croissante des
indications de transplantation pulmonaire pédiatrique.

Dans ce groupe on retrouve toutes les PID fibrosantes en lien avec des étiologies extrémement
variées. Si certaines pathologies sont typiquement pédiatriques comme les anomalies des
protéines du surfactant, on retrouve également des atteintes précoces de pathologies plus
fréquemment observées chez 'adulte comme les connectivites ou I'histiocytose.

Un petit quart des indications pédiatriques de transplantation pulmonaire est constitué de
pathologies diverses, dans lesquelles on compte un contingent malformatif (pulmonaire,
vasculaire), un contingent de pathologies obstructives distales comme les bronchiolites
oblitérantes post infection virale ou les complications pulmonaires post greffe de moelle
osseuse (bronchiolite oblitérante, fibro-élastose pleuroparenchymateuse, pneumopathie
interstitielle diffuse, HTAP...) (139).

Enfin, la DBP sévere du grand prématuré, de part une ameélioration de la prise en charge de
la phase périnatale et donc une survie plus prolongée, pourrait potentiellement devenir une
indication plus fréquente (140, 141).

Ainsi, outre une redistribution des pathologies pouvant indiquer une transplantation pulmonaire
a l'dge pédiatrique, on constate une tendance au rajeunissement de I'dge des patients
concernés que I'on anticipe grandissante.
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6.7.3 Situations cliniques et fonctionnelles faisant évoquer la nécessité d’'une
transplantation pulmonaire

Il est crucial d'envisager la transplantation pour toutes les pathologies respiratoires chroniques
avec une aggravation progressive attendue, dés le diagnostic d'IRC, méme si I'indication
effective de greffe n’est habituellement pas contemporaine du diagnostic d’'IRC. Il est
notamment primordial d’évoquer la transplantation pulmonaire quand la charge de soin et la
perte d’autonomie semblent entraver le bon développement psychosocial du patient. En effet,
I'établissement d’un dialogue précoce entre le centre de soin et celui de transplantation, voire
méme d’un suivi conjoint, sont essentiels pour préparer le patient et sa famille a cette
éventualité thérapeutique de leur prise en charge. La notion de dégradation rapide potentielle
doit avoir été anticipée et le parcours du patient précisé. |l est trés important d’envisager toutes
les situations pouvant survenir et de déterminer conjointement la conduite a tenir.

Pour certaines pathologies comme la DBP ou I'’hyperplasie des cellules neuro-endocrines, une
amélioration est attendue avec la croissance. D’autres pathologies peuvent espérer une
amélioration avec la mise en place de thérapies nouvelles. Il est néanmoins important
d’envisager une transplantation pulmonaire pour les cas les plus sévéres, dés que
'amélioration espérée n’'est pas observée. Passé I'age de 4 ans, il n'est pas raisonnable
d’attendre une amélioration avec I'age, bien au contraire, 'augmentation du gabarit de I'enfant
avec 'age creusera progressivement I'inadéquation entre la capacité fonctionnelle respiratoire
et les besoins de I'enfant.

Dans certains cas, la transplantation peut étre indiquée dans le cadre d’'une pathologie aigué,
chez des patients hospitalisés en réanimation et présentant une monodéfaillance pulmonaire
sans récupération pulmonaire prévisible.

Critéres reconnus pour débuter I'évaluation de la faisabilité d'une transplantation pulmonaire
La diversité des pathologies amenant a une greffe pulmonaire chez I'enfant, tout comme leurs
particularités de cinétique d’évolution, ne permettent pas d’appliquer stricto sensu les critéres
consensuels établis chez I'adulte par pathologie pour initier un bilan pré transplantation (142,
143).

Chez I'enfant, plus que des valeurs gazométriques ou fonctionnelles respiratoires absolues,
c’est un faisceau d’arguments médicaux, paramédicaux, psycho-sociaux qui permet de
convenir du moment ou il devient nécessaire d’envisager la greffe et d’en évaluer la faisabilité.

En fonction des pathologies, obstructives ou restrictives, différents critéres vont étre suivis :
déclin de VEMS pour les pathologies obstructives ; capacité vitale, DLCO, le TM6 ou
lindication d’'une oxygénothérapie pour les pathologies restrictives (Tableau 7). Il faut
néanmoins noter que seuls les critéres fonctionnels obstructifs ont été validés, dans le cadre
de la mucoviscidose. Dans cette situation, un VEMS inférieur a 50 % associé a des signes de
gravité tels qu’une hypoxémie surajoutée (présence d’une IRC) est une indication a débuter le
bilan.

Au-dela des valeurs absolues, on retient également une évaluation dynamique. Chez les
patients suivis pour mucoviscidose une perte de plus de 20 % du VEMS sur 1 an est un motif
d’initiation du bilan pré greffe, un déclin de la CV doit également alerter pour les pathologies
restrictives.

Une perte de fonction pulmonaire rapide sur les derniers mois, témoigne de maniére générale
d’une évolution rapide vers l'insuffisance respiratoire terminale et doit faire initier un bilan pré
greffe (142, 143).

La possibilité de maintien d’'une qualité de vie acceptable est un critére important dans
'évaluation de la nécessité d'une greffe et prendra le pas sur des critéres purement
fonctionnels.
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La qualité de vie considére tout autant le maintien d’interactions sociales que la charge de
soin.

Un débit d’'oxygéne incompatible avec une vie sociale minimale du fait d’'un support ventilatoire
lourd, tout comme la nécessité de recours a une VNI plus de 12/24 heures chez I'enfant au-
dela de I'age pré scolaire doit motiver l'initiation d’'un bilan pré greffe.

Les marqueurs de retentissement de I'RC comme I'absence de tolérance d’une nutrition
entérale (en lien le plus souvent a une distension majeure) ou l'existence d’'une HTP
persistante secondaire a I'hypoxie, malgré la prise en charge optimisée, sont également des
indicateurs devant initier rapidement une évaluation de la faisabilité de la greffe. En effet, la
survenue d’'une HTP chez les patients suivis pour mucoviscidose a été retrouvée comme
prédictive d’'une dégradation clinique imposant l'initiation d’'un bilan pré greffe (144).

La survenue de complications pouvant engager rapidement le pronostic vital chez les patients
avec IRC comme le pneumothorax ou I’hémoptysie abondante doivent également motiver
linitiation d’'un bilan pré greffe.

L’initiation du bilan est le plus souvent décidée en lien avec le centre transplanteur et doit étre,
chez I'enfant, largement anticipée du fait d’'une attente du greffon le plus souvent longue,
soutenant la nécessité d’établir précocement un dialogue entre centre de soin et centre
transplanteur.

Tableau 7. Proposition de critéres devant faire évoquer la nécessité de débuter un bilan pré
greffe

Critéres
fonctionnels

Critéres évolutifs

Critéres de gravité

Critéres de qualité
de vie

VEMS < 50%

CPT et/ou CVF <
80%

Apparition d’'une
hypoxémie au
test de marche de
6 min

Déclin fonctionnel >
10% sur les 6
derniers mois si
fonction respiratoire
< 50%

Déclin fonctionnel >
20% sur la derniére
année si fonction
normale au
préalable

HTP persistante sous
traitement bien
conduit

Episodes de
pneumothorax

Episode d’hémoptysie
de moyenne
abondance

Débit d’O. a I'effort
incompatible avec
un dispositif portatif

Support ventilatoire
> 12h

Difficultés
nutritionnelles

Asthénie ne
permettant pas de
suivre une scolarité
méme a distance

En résumé:

La transplantation pulmonaire pédiatrique a une place de dernier recours dans la prise en
charge des enfants avec IRC. Elle doit étre évoquée précocement par le centre de soin ou le
pédiatre référent afin d’établir un lien avec le centre transplanteur bien en amont de
l'indication de greffe notamment pour anticiper des situations de dégradation rapide.

La transplantation pulmonaire est a la fois une possibilité thérapeutique dans des situations
d’échappement thérapeutique aigu (monodéfaillance respiratoire chronique en réanimation),
chronique (évolution vers I'IRC terminale d’une pathologie respiratoire chronique) mais
également dans le cadre d’altération majeure de la qualité de vie.
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6.7.4 Quelles spécificités pédiatriques au projet de greffe pulmonaire ?

Bien que le positionnement de la transplantation pulmonaire dans la prise en charge du patient
pédiatrique avec IRC soit identique a celui du patient insuffisant respiratoire adulte, certaines
spécificités pédiatriques se surajoutent a la complexité du projet et sont a prendre en
considération pour sa réussite. Les enjeux de la transplantation pulmonaire pédiatrique vont
au-dela de celui de la réussite seule de la transplantation. Un tel projet impacte fortement
'ensemble de la famille.

La préparation au projet de transplantation pulmonaire pédiatrique, tant pour le patient que
pour la famille, reléve d’'une expertise multidisciplinaire qui nécessite du temps afin d’obtenir
une adhésion forte. Ces spécificités pédiatriques nécessitent des expertises soignantes
pluridisciplinaires et pluriprofessionnelles pour un accompagnement du projet dans toutes ses
dimensions, médico-chirurgicales, pharmacologiques et psychosociales. Elles sont au mieux
réunies dans un environnement pédiatrique complet, tout au long du parcours : avant, pendant
et apres la greffe. Un adressage précoce aux centres transplanteurs formés a cette prise en
charge trés spécifique permet une préparation adéquate.

» Challenges thérapeutiques

Un délai d’attente du greffon plus imprévisible que pour celui d’un adulte

Un des critéres fondamentaux d’acceptation d’'un greffon est la compatibilité morphologique
entre le donneur et le receveur. La pédiatrie recouvrant un spectre morphologigue large allant
du nourrisson au jeune adulte, pour certains patients seul un greffon pédiatrique sera
compatible.

En 2022 en France, on enregistre 43 dons pédiatriques dont 11 issus de donneurs de moins
de 5 ans contre 1694 dons adultes (137). Malgré I'existence de techniques chirurgicales pour
pallier a la faible proposition de greffons pédiatriques il est nécessaire d’anticiper une attente
longue du greffon dans la stratégie d’inscription des patients.

Galénique et pharmacocinétique

Un point important a prendre en considération chez les enfants transplantés est la possible
indisponibilité de galénique adaptée a I'age mais également le manque de données de
pharmacocinétique disponible pour les traitements récemment mis sur le marché, anti-
infectieux notamment. Du fait d’absorption et volume de distribution évoluant tout au long de
la croissance I'adaptation des traitements en pédiatrie est un réel enjeu.

Suivi fonctionnel du greffon contraint

Le suivi de la fonctionnalité du greffon est traditionnellement réalisé grace aux explorations
fonctionnelles sur le critere du VEMS mais également grace aux biopsies transbronchiques
(145). La capacité des enfants a réussir des explorations fonctionnelles dépend non seulement
de 'age mais également du technicien qui accompagne ce test. Avant 6 ans, la variabilité de
la réalisation rend difficile I'interprétation du résultat (146).

Des techniques alternatives existent pour cette évaluation fonctionnelle, compatible avec la
coordination d’'un jeune enfant a partir de 3 ans comme la mesure de Résistances ou le Lung
Clearance index, ce dernier permettant une analyse fine de 'inhomogénéité de ventilation du
parenchyme pulmonaire (147, 148).

Le suivi anatomopathologique par la réalisation de biopsies transbronchiques par voie
endoscopique est lui rendu difficile du fait de contraintes morphologiques. Aujourd’hui les plus
petits endoscopes possédant un canal opérateur nécessaire pour utiliser la pince ne peuvent
étre utilisés qu’a partir de 10 kg.

Gestion d’un environnement a plus grand risque infectieux
La reprise de la collectivité est souvent en pédiatrie synonyme d’un risque d’infection virale
élevé. Si les mesures de prévention de ce risque sont partagées avec celles des patients
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adultes, cette donnée doit étre considérée dans l'interprétation des biopsies et la gestion de
limmunosuppression des patients.

» Spécificités psychosociales du patient

Accord et participation de I'enfant, quel que soit I'dge

Si légalement le patient pédiatrique est soumis au choix de ses représentant légaux, il est bien
établi que l'accord du patient est obligatoire en fonction de son niveau de compréhension
(143). L’engagement du patient joue pour grande partie dans la réussite de la greffe
notamment du fait d’'une meilleure adhésion aux soins (149). L'utilisation d’outils adaptés aux
capacités cognitives de I'enfant associée a une expertise de I'échange avec le patient
pédiatrique sont les moyens nécessaires pour mener a bien cette recommandation.

Anticiper les déterminants de la qualité de vie a I'dge adulte

Bien que l'objectif principal du projet soit de redonner une autonomie aux patients en leur
permettant de ne plus étre en situation de handicap respiratoire, les contraintes des soins
nécessaires ont des répercussions significatives sur la qualité de vie, avec des effets potentiels
a long terme.

La scolarisation en post greffe est un enjeu important car elle est souvent perturbée lors de la
période pré greffe. La reprise de la scolarité est rendue difficile du fait de la convalescence
post opératoire, du calendrier de suivi médical trés fréquent les 6 premiers mois de la greffe
mais également du fait de possible limitation psychologique du patient a réintégrer une
collectivité aprés la greffe. Un soutien scolaire est souvent nécessaire du fait de fonctions
exécutives diminuées, en lien avec la chronicité de la maladie antérieure et les différentes
étapes de la transplantation, comme le passage en réanimation (150). |l existe notamment une
réduction significative des capacités de mémoire, d'attention et de rapidité d'analyse (151).

La croissance staturo-pondérale a également une répercussion majeure sur la qualité de vie
des patients, leur estime de soi et leur développement psychosocial (152). Le rattrapage
insuffisant de la croissance aprées la transplantation chez les patients qui présentent un retard
de croissance avant la greffe est multifactoriel et implique des étiologies similaires quel que
soit 'organe transplanté. Ces facteurs comprennent la nutrition, la fonctionnalité du greffon,
les corticostéroides, les perturbations de I'axe GH/IGF, I'age au moment de la transplantation
et le déficit de croissance avant la transplantation (153).

L'accompagnement des adolescents greffés est essentiel en raison des enjeux fondamentaux
de cette période. Les rares études publiées sur ce sujet soulignent I'importance du soutien a
l'intégration de lidentité aprés la transplantation, la facilitation de l'inclusion sociale et
I'implication des adolescents dans les décisions relatives aux soins de santé (154). Une
gestion adéquate de cette période est cruciale non seulement pour la qualité de vie mais aussi
pour la survie, car I'adolescence est associée a un haut risque de mauvaise observance des
traitements et de conduites a risque (155).

» Spécificités psychosociales familiales

Place des parents dans le projet

La pédiatrie, par essence, considere I'enfant de maniére indissociable de son entourage
familial. Les parents jouent un réle crucial dans le cadre d'une transplantation pédiatrique. lls
sont responsables de la gestion des soins et apportent un soutien continu avant que le patient
n‘acquiére une autonomie partielle ou complete. La capacité familiale a apporter ce soutien
doit étre évaluée, car lorsque les patients assument seuls la responsabilité de leurs soins, les
résultats de la greffe sont moins bons. L’autonomie du patient ne peut étre que progressive et
possible lorsqu’a la fois le patient et les parents ont un ressenti équivalent de la capacité
d’autogestion du patient (156, 157). Au regard de cet engagement familial, les répercussions
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du projet sur le quotidien doivent étre tout autant énoncées a I'enfant qu’aux parents. Cela
inclut les ajustements nécessaires dans la vie quotidienne, les responsabilités accrues des
parents, et les impacts émotionnels et psychologiques.

L’absence de structure familiale n’est pas une contre-indication au projet mais nécessite la
mise en place d’une structure légale permettant ce soutien.

La répercussion sur la fratrie et famille

Comme tout autre situation de contrainte de soins médicaux chroniques d’un enfant, la
transplantation pulmonaire pédiatrique a des répercussions tant sur le couple parental que sur
la fratrie. La prise en charge psychologique de l'unité familiale est a considérer dans le projet
a chaque étape. Cette prise en charge peut étre ponctuelle notamment pour
'accompagnement de la visite de la fratrie en réanimation, préparée en amont ou sur du long
terme en soutien psychologique. L’'entourage faisant le plus souvent preuve d’'une grande
résilience face a la situation précaire de santé de l'enfant, il est nécessaire d’évaluer
réguliérement la nécessité d’'un soutien (158).

6.7.5 Faisabilité de la transplantation pulmonaire pédiatrique

La transplantation pulmonaire pédiatrique est un projet réalisable et déja maitrisé au sein de
centres transplanteurs pédiatriques qui garantissent a la fois I'ensemble des besoins
spécifiques a I'enfant en pré comme en post greffe, mais également un plateau technique
adapté a I'enfant.

Quelle organisation multidisciplinaire pour évaluer la faisabilité du projet

L'indication finale de transplantation ne peut étre posée qu’au décours d'une réunion
multidisciplinaire d’experts acteurs du projet au sein du centre transplanteur. Elle inclue
naturellement 'ensemble des acteurs médico-chirurgicaux, mais également les psychologues,
infirmiers de coordination, diététicien, kinésithérapeutes ou assistant social (159).

Quelle organisation multidisciplinaire pour le suivi pré transplantation

La préparation a la greffe consiste en une optimisation médicale et nutritionnelle du patient
parallelement a la préparation psychologique aux différentes étapes du parcours. Des outils
d’éducation thérapeutiques spécifiques a la greffe pulmonaire pédiatrique ont été développés
pour répondre a cet enjeu.

Dans le cadre d’une possible attente de la greffe a I'hépital ce temps doit étre mis a profit pour
remplir ces objectifs, tout en maintenant une socialisation a travers « I'école a I’hdpital » ou un
temps avec un éducateur dédié.

La fréquence des évaluations au centre de transplantation est dictée par le centre lui-méme
et propre a chaque situation.

Organisation du suivi post transplantation

Le nombre de patients pédiatriques transplantés du poumon oscille depuis 2017 en France
entre 5 et 13 par an ; c’est une activité faible au regard de celle adulte qui concerne 350 cas
par an.

Cette disparité d’activité pédiatrique et adulte est identique dans le monde entier. En effet,
seuls cing centres dans le monde réalisent plus de quatre transplantations pédiatriques par
an. A linstar des adultes, ol le nombre de cas annuels est un déterminant favorable a la
réussite de la greffe, en transplantation pulmonaire pédiatrique, I'expertise pédiatrique
apparait comme un déterminant important (160).
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En France, 6 centres ont 'agrément de transplantation pulmonaire pédiatrique, dont seulement
deux assurent un environnement exclusivement pédiatrique : Marseille (La Timone Enfants)
et Paris (Necker Enfants Malades).

Du fait de la nécessité d’'une expertise mais également d’un suivi multidisciplinaire en lien avec
les possibles complications induites par la greffe, le suivi du patient est mené par le centre
transplanteur. Dans certaines situations, un suivi peut étre alterné avec le centre de soin de
proximité, dans ce cas il est impératif que les taches du suivi soient réparties et définies en
amont notamment pour la gestion des immunosuppresseurs.

Quand la transplantation pulmonaire n’est pas possible

Il peut arriver dans certaines situations que la greffe ne soit pas possible.

Cette impossibilité peut étre décidée lors de I'évaluation de la faisabilité du projet ou alors étre
subie en I'absence de disponibilité d’'un greffon compatible.

La contre-indication a la greffe reflete 'absence de bénéfice attendu de ce projet lourd pour
I'enfant. Elle est rare en pédiatrie mais nécessite d’étre recherchée. La contre-indication a la
greffe ne peut étre énoncée uniquement par les centres transplanteurs.

L’absence de possibilité de greffe est toujours a anticiper chez les patients pédiatriques. Entre
2013 et 2022 entre 7 et 13 patients sont décédés en attente de greffe en France (137). Les
soins palliatifs et les discussions sur la fin de vie sont des sujets difficiles et sensibles
notamment dans le contexte de la transplantation d’'organes solides pédiatriques car, souvent,
le projet curatif du patient est interrompu du fait d’un facteur lié au hasard qui est celui de la
disponibilité d’'un greffon. L’acceptation du basculement du projet curatif vers une démarche
palliative est un défi pour les équipes de transplantation. L'expertise des soins palliatifs
pédiatrique permet d’aborder avec I'enfant et sa famille, au sein d’'une démarche curative, les
guestions de fin de vie (161, 162).
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8.2 Annexe 2. Coordonnées des centres de référence, de compétence
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Médecin Téléphone
Centre Adresse o
coordonnateur secrétariat
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Médecin Téléphone
Centre Adresse o
coordonnateur secrétariat

Nice
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6002 Nice Cedex 03
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86000 Poitiers
Reims
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Hépital Sud
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67200 Strasbourg
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compétence
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8.3 Annexe 3. Recours aux associations de patients

8.3.1 Associations de patients

Ce sont les associations de patients des différentes pathologies concernées :

04 92 03 08 41

05 49 44 42 44

0326 78 93 84

02 99 26 67 45

0232888216

0388128331

0534 55 85 84

02 47 47 47 55

- AFPIE - Association Frangaise des Pneumopathies Interstitielles de 'Enfant
o https ://www.pneumopathie-interstitielle.fr/

- AICM - Association Agir et Informer Contre la Mucoviscidose

o Groupe Facebook
- Ensemble pour Pedro

-  FFAAIR - Fédération Francaise des Associations et Amicales des malades,

Insuffisants ou Handicapés Respiratoires
o https://ffaair.org/
- Association Grégory Lemarchal

o https://www.association-gregorylemarchal.org/
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- Histiocytose France

o http://www.histiocytose.org/

- HTAP France

o http://www.htapfrance.com/new.asp

- Vaincre la Mucoviscidose
o https://www.vaincrelamuco.org/

8.3.2 Autres associations

ntadifis

INDEPENDANCE ET EXPERTISE
POUR LE PROGRES DE LA SANTE A DOMICILE

L)

BHlliance

maladies rares

°* o
® MALADIES

RARES

INFO SERVICES

B e ——

e S ale’S

' EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE

ADEP - Association de Défense et d’Entraide des
personnes Handicapées

Antadir - Association Nationale pour les Traitements a
Domicile, les Innovations et la Recherche
https://antadir.com/

Alliance maladies rares
http://www.alliance-maladies-rares.org/

Maladies rares info services
http://www.maladiesraresinfo.org/

Alliance européenne non gouvernementale d’associations
de malades
https://www.eurordis.org/fr
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8.4 Annexe 4. Exemples d’échelles de dyspnée

Echelle analogique visuelle appliquée a la dyspnée

ABSENCE DE | GENE
FACE GENE RESPIRATOIRE
PATIENT RESPIRATOIRE | MAXIMALE
ABSENCE DE I GENE
FACE GENE | | | | | | | || RESPIRATOIRE
MEDECIN RESPIRATOIRE || I I I I I I I MAXIMALE
0 1 253 5 7 8 9 10cm
ECHELLE PCERT ECHELLE DE BORG MODIFIEE (0-10)
= e 0:Pas d'effort
0 aucun effort 2 o
o 1:Tres léger

1 trés trés faclle . e 9
2 trés facile v e eger ;
3 focile e 3:Modéré
4 effort modéré e 4:Un peu difficile
5 moyen « 5: Difficile
6 un peu dur o 6:Tres difficile
7 dur « 7:Extrémement difficile

by JFACiLE
8 trés dur e 8-9:Trés extrémement difficile

2IRES FACILE

LTRES TRES FACILE

L’échelle de Sadoul
Stade 0 : pas de dyspnée

Stade 1 : dyspnée pour des efforts
importants !

Stade 2 : dyspnée apparaissant a la
montée d’un étage, ou a la marche
rapide ou a la marche en légére
cote

Stade 3 : dyspnée a la marche
normale sur terrain plat

Stade 4 : dyspnée a la marche lente

Stade 5 : dyspnée au moindre
effort, a I'habillage, a la parole.

¢ 10 : Effort maximal

Stade 0 Stade 1

Absence

imporiants o ou deld du
do dyspade deuxiéme éloge
Stade 2 Stade 3
~ - 6
i X
¢
Dyspnée ou premier Dyspnée & ko morche

¢loge, & n_mf’"h' ropide normale sur terrain plot
ou en igére pente

Dyspnée pour-des efforts---- -

Stade 4 Stade 5
[ —~
Drspnée Dyspnée
& lo morche lente ou moindre effort
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8.5 Annexe 5. Liens utiles pour les professionnels de santé et les patients

Res piR are Centre de référence des maladies respiratoires rares de
'enfant
https://respirare.fr/
R es iFiI Filiere de santé des maladies respiratoires rares
p https://respifil fr/

Portail Européen d’informations sur les maladies rares et les
orphanet médicaments orphelins en acces libre
https://www.orpha.net/

REUNIONS DE CONCERTATION PLURIDISCIPLINAIRES (RCP) NATIONALES
Organisées par la filiere RespiFil (https://respifil.fr/professionnels/rcp-nationales/)
- IRC et anomalies du contréle respiratoire
- Transplantation pulmonaire pédiatrique
- RCP spécifiques des pathologies concernées
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