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Toujours un défi

Sclérose latérale amyotrophique
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Recevoir un seau d’eau glacée sur la téte, voila ce que ressentent les personnes a
I'annonce du diagnostic de sclérose latérale amyotrophique (SLA). Véritable phéno-
mene planétaire durant 'été 2014, la campagne du Ice bucket challenge, qui était des-

tinée a faire connaitre la SLA et a récolter des dons pour la recherche, a mis I'accent

sur le choc que représente 'annonce de la maladie. Bien qu’elle soit déja connue
depuis plus de 150 ans, la SLA est toujours considérée comme l'une des maladies

neurologiques les plus dévastatrices, pour laquelle il n’existe aucun traitement cura-
tif. Au cours de la derniere décennie, des progres considérables ont néanmoins été
accomplis au niveau des traitements symptomatiques et des aides techniques.

Contexte

Le terme «sclérose latérale amyotrophique» (SLA) vient
du neurologue frangais Jean-Martin Charcot (1825-1893)
et il fait référence aux caractéristiques cliniques et his-
tologiques de la fonte musculaire (amyotrophie) et de la
dégénérescence du tractus cortico-spinal latéral (voie
pyramidale) avec des altérations du tissu conjonctif
(sclérose). La maladie est également appelée «maladie
de Lou Gehrig» ou «maladie de Charcot». La SLA est la
forme la plus fréquente des maladies du motoneurone
qui, a I'instar de la maladie de Parkinson et de la dé-
mence d’Alzheimer, font partie des maladies neurodé-
génératives. Ces maladies se caractérisent par leur ma-
nifestation a I'age adulte. Des altérations pathologiques
de régions cérébrales spécifiques peuvent néanmoins
déja étre mises en évidence des décennies auparavant.

Epidémiologie et évolution

La prévalence de la SLA s’éleve a 3—-8/100 000 habitants,
son incidence s’éléve a 1,5-2,5/100 000 et le risque vie
entiere de développer la maladie s’éleve a 1:800. Des
lors, la SLA est une «maladie orpheline», dont la surve-
nue est si rare qu'un médecin de premier recours y est
généralement confronté au maximum une fois par an.
La SLA survient a une fréquence similaire a travers le
monde. En Europe, env. 28000 personnes vivent avec
une SLA; en Suisse, env. 600 personnes sont touchées.
La maladie se manifeste le plus souvent entre 'age de
50 et 70 ans. Les patients les plus jeunes développent la
maladie entre I'age de 20 et 30 ans, sachant que moins
de 10% de tous les patients ont moins de 40 ans lors de
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l'apparition de la maladie. Les hommes sont 1égerement

plus touchés que les femmes (1,5:1,0). Lévolution de la
maladie est typiquement linéaire. Plus de la moitié des
personnes touchées décédent 3-5 ans apres le début
des symptdmes, le plus souvent suite a une insuffi-
sance respiratoire ou une pneumonie d’aspiration.
Toutefois, env. 10% des patients survivent durant une
décennie, comme c’est le cas de 'astrophysicien britan-
nique et lauréat du Prix Nobel Stephen Hawking. Dans
la grande majorité des cas, la SLA est sporadique (SLAs).
Seuls 10-15% des personnes touchées ont une forme
familiale (SLAf), c.-a-d. qu'elles ont au moins deux
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apparentés au premier ou au deuxiéme degré qui sont
atteints de la maladie.

Symptomes classiques et symptomes
sous-estimés

Les maladies du motoneurone sont subdivisées en dif-
férentes formes cliniques, dépendant de l'atteinte des
neurones moteurs dans le cortex cérébral (motoneu-
rone supérieur ou 1*’ motoneurone, voie pyramidale) et
dans le tronc cérébral et la moelle épiniére (motoneu-
rone inférieur ou 2¢ motoneurone). En cas de SLA, il
se produit une dégénérescence du 1 et du 2° moto-
neurone (MN): sur le plan clinique, elle se manifeste
par une combinaison de signes lésionnels, tels que la
paraplégie spastique et le pied tombant, au niveau
d’une ou plusieurs régions du corps.

Les premiers symptomes, tels que I'enrouement, les
tressautements musculaires et la rigidité musculaire,
sont souvent subtils. Les fasciculations généralisées et
les crampes musculaires sont fréquentes et typiques,
mais elles ne sont ni spécifiques ni obligatoires a la
pose du diagnostic. Par contre, en I'absence de fascicu-
lations, il convient de rechercher de fagon particuliére-
ment méticuleuse d’autres diagnostics différentiels,
telles que les myopathies. Les atteintes du 1° moto-
neurone, telles que la spasticité ou 'exagération des ré-
flexes ostéo-tendineux, sont souvent masquées, de sorte
qu'elles doivent étre recherchées activement.

Dans env. deux tiers des cas, la maladie débute au ni-
veau des membres (forme spinale; limb onset) avec des
parésies asymétriques focales et atrophies touchant
avant tout les petits muscles des mains et les releveurs
du pied et s'accompagnant dans env. 25% des cas de
troubles de la parole et de la déglutition (forme bul-
baire; bulbar onset); dans de rares cas, les muscles res-
piratoires sont touchés. Au cours de I'évolution de la
maladie et en fonction de sa localisation, des limi-
tations fonctionnelles se manifestent au niveau des ré-
gions corporelles avoisinantes, avec des symptomes
correspondants de progression variable.
Contrairement a ce qui était admis autrefois, un nombre
considérable de patients atteints de SLA éprouvent des
douleurs. Dans les études récentes, 50-80% des patients
ont rapporté des douleurs. Ces dernieres peuvent deve-
nir de plus en plus fréquentes avec I'évolution de la ma-
ladie et affecter considérablement la qualité de vie des
patients.

Il convient de noter qu’env. 70% des patients souffrent
de fatigue et jusqu’a 60% souffrent d’'une dépression.
Indépendamment de son intensité ou des douleurs
concomitantes, la dépression a des répercussions néga-
tives sur la qualité de vie. Une labilité émotionnelle
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s’'observe chez 45-60% des personnes atteintes de SLA.
Par ailleurs, les symptomes autonomes, tels que I'hy-
perhidrose, les troubles mictionnels et les problemes
de défécation, ne sont pas rares: prés de la moitié des
patients se plaignent de constipation et parmi les pa-
tientes agées de plus de 60 ans, une sur deux souffre
d’incontinence par impériosité.

Les troubles sensoriels (vision, audition, gott, olfaction)
et les troubles de la sensibilité ne font en principe pas
partie du tableau clinique de la SLA, mais ils ne per-
mettent pas de l'exclure pour autant. En outre, des
symptomes extrapyramidaux, tels que les tremble-
ments, la rigidité musculaire et la perturbation des ré-
flexes posturaux, ou des signes cérébelleux, tels qu'une
ataxie locomotrice, peuvent survenir.

Symptomes neuropsychologiques

Les troubles cognitifs et comportementaux bénéficient
d’'une attention particuliere depuis une quinzaine
d’années. Avant tout les déficits frontaux/exécutifs
s’'observent chez un nombre considérable de patients
(25-80%). Env. 30% des proches de malades rapportent
des changements comportementaux. Ces symptomes
sont généralement moins progressifs que les parésies,
mais env. 5% de tous les patients atteints de SLA dé-
veloppent une démence fronto-temporale (DFT) clini-
quement pertinente. Avec le Edinburgh Cognitive and
Behavioural ALS Screen (ECAS), qui a été validé en alle-
mand et en suisse allemand, il est possible d’évaluer les
troubles cognitifs et comportementaux en env. 30 mi-
nutes. Apres la démence d’Alzheimer, la DFT est la
deuxiéme cause la plus fréquente de démence pré-
sénile, avec une prévalence de 10-30:100 000 chez les
personnes agées de 45—-65 ans. Env. 40% des patients at-
teints de DFT présentent des troubles moteurs et 15%
remplissent les critéres diagnostiques de la SLA. La res-
semblance entre la SLA et la DFT se traduit par des che-
vauchements cliniques, pathologiques et génétiques.
Pour le diagnostic et le traitement de la SLA, des recom-
mandations ont été élaborées par les sociétés de neuro-
logie aux Etats-Unis [1] ainsi qu'en Europe [2] et en Alle-
magne [3], ces deux derniéres ayant été actualisées
récemment. A ce jour, il n'existe pas de test diagnostique
permettant d’'objectiver une SLA. Les critéres cliniques
sont déterminants et le diagnostic différentiel, avant
tout au stade précoce, est impératif.

Examens

Les examens suivants sont recommandés, en particu-
lier pour exclure des syndromes semblables a la SLA,
tels qu'ils s'observent en cas de sténoses du canal rachi-
dien, de processus expansifs de la base du crane, de
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Parésies/atrophie/hyperréflexie/spasticité
Progression sur la durée
Electromyographie (EMG)/électroneurographie (ENG)/IRM cranienne
et rachidienne/biopsie/neuropathologie

1¢"MN + 2¢ MN 1 région

a I’'EMG 22 régions

1o MN + 2° MN ou 157 MN + 2¢ MN 1" MN + 2¢ MN
1 région 19" MN >1 région 2 régions 3 régions
SLA possible Dénervation aigué SLA probable SLA certaine

SLA probable
résultats de laboratoire
a l'appui

Mise en évidence
de mutation
génétique

SLA familiale certaine
résultats de laboratoire
al'appui

Figure 1: Critéres d’El Escorial (Airlie House) révisés datant de 2000, d’aprés:
Brooks BR, Miller RG, Swash M, Munsat TL; World Federation of Neurology Research Group on Motor Neuron Diseases.
Amyotroph Lateral Scler Other Motor Neuron Disord. 2000 Dec;1(5):293-9.

neuropathies a médiation immunitaire, de paraprotéi-

némies, de myopathies dégénératives/inflammatoires

ou de troubles métaboliques:

— Examen clinique-neurologique;

— Electromyographie et électroneurographie (avec
diagnostic de bloc de conduction en cas d’atteinte
exclusive du 2°motoneurone;

- Imagerie par résonance magnétique (IRM) cranienne
et rachidienne;

— Analyses de laboratoire: vitesse de sédimentation
du sang, protéine C réactive (CRP), hémogramme
complet et différentiel, aspartate aminotransférase
(GOT), alanine aminotransférase (GPT), thyréosti-
muline (TSH), T3, T4, vitamine By,, électrophorése
des protéines sériques et immunoélectrophorése,
créatine kinase, créatinine, électrolytes (Na*, K*, Ca®,
Cl-, PO% et taux de glucose.

Ilincombe a un spécialiste en neurologie de décider s'il

convient de réaliser d’autres examens cliniques (par

exemple examens oto-rhino-laryngologiques, pneu-
mologiques, neuropsychologiques) ou examens para-
cliniques (analyse du liquide céphalo-rachidien, poten-
tiels évoqués moteurs, échographie neuromusculaire
ou biopsie musculaire). La gravité de la maladie justifie

I'obtention d’'un deuxiéme avis.

Dans le cadre d’études internationales, des classifica-

tions ont été mises au point afin de pouvoir évaluer la

probabilité du diagnostic de SLA et classer les patients
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de facon homogene. Ces classifications integrent des
parametres de laboratoire électrophysiologiques et gé-
nétiques moléculaires, mais elles ne refletent pas suffi-
samment les stades précoces de la maladie et ne sont
pas appropriées pour la pratique clinique quotidienne.
Elles représentent néanmoins le meilleur consensus
possible pour le diagnostic de la SLA (fig. 1).

Il convient de souligner que le délai jusqu’a la pose du
diagnostic est toujours encore de 10-12 mois et de plus
d’un an chez les personnes de moins de 45 ans, que de
nombreux médecins (en moyenne au moins trois) sont
impliqués dans la pose du diagnostic et que le taux de
diagnostics initialement différents est élevé, s’élevant
a plus de 50%. Chez env. 8% des patients atteints de
SLA, des interventions chirurgicales inutiles sont réa-
lisées en raison d'un diagnostic initial erroné. Deux
études récentes montrent que dans ce groupe de pa-
tients, I'indication opératoire a plus souvent été posée
par des médecins d’autres spécialités que par des neu-
rologues et qu'une progression significative des symp-
tomes était observable au cours du premier trimestre
suivant I'intervention.

Etiologie

Létiologie de la SLA reste indéterminée. Les seuls fac-
teurs de risque reconnus a ce jour sont 'age avancé, le
sexe masculin et une anamnese familiale positive.
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Les connaissances acquises au cours de la derniére dé-
cennie dans les domaines de la neurogénétique, de la
neurobiologie et de la neuropathologie ont néanmoins
permis de clarifier les mécanismes physiopathologi-
ques. Alors que jusqu’'en 2008 seules 20% des muta-
tions en cause dans la SLAf parvenaient a étre iden-
tifiées, il est aujourd’hui possible déterminer les
mutations responsables dans env. 80% des cas de SLAf
et dans plus de 10% des cas de SLAs. Cette avancée a en
grande partie été rendue possible grace a la découverte
de la TAR DNA-binding Protein 43, TDP-43, qui résulte de
la mutation du gene TARDBP au niveau du chromo-
some 1, et des mutations du géne C90rf72, ces deux mu-
tations jouant un role central a la fois dans la SLA et
dans la DFT. Dans ’hémisphere occidental, une ex-
pansion de répétition hexanucléotidique dans le géne
C90rf72 constitue la mutation la plus fréquente et est
responsable d’env. 25% des cas de SLAf et de jusqu’'a 10%
des cas de SLAs. Ces mutations génétiques et d’autres
encore suggerent des altérations de la synthese de
I'’ARN et des processus de dégradation des protéines en
tant que facteurs pathogéniques clés.

En Allemagne, les mutations du géne de la superoxyde
dismutase cuivre/zinc (SODI) sont responsables de 10—
15% des cas de SLAf et les mutations des génes FUS
(fused in sarcoma) et TDP-43 sont incriminées dans
env. 5% des cas de SLAf. Ces deux derniéres mutations
sont le plus souvent transmises sur un mode autoso-
mique dominant. En cas de SLAf, un conseil génétique
est recommandé, en particulier en cas de désir d’en-
fant, d’autant plus que toutes les mutations, y compris
au niveau du gene C90rf72, ne présentent pas une pé-
nétrance complete et ne sont pas toujours transmises
sur un mode autosomique dominant et qu’il n'existe
a ce jour pas de mesures préventives efficaces pour les
porteurs des genes incriminés.

Laccumulation de cas de SLA dans certaines régions
géographiques et dans certains groupes de population
suggere quen plus des facteurs génétiques, des facteurs
environnementaux et le mode de vie peuvent égale-
ment jouer un role pathogénique considérable. La
cause de ces agrégats ou clusters, comme par exemple
chez les footballeurs américains et italiens, n’est néan-
moins pas connue. Par ailleurs, la SLA est mise en re-
lation avec l'exposition a des métaux lourds (plomb,
mercure, etc.), a des pesticides, au formaldéhyde, aux
champs électromagnétiques de basse fréquence et au
tabagisme, mais la pertinence de ces facteurs dans la
survenue de la maladie reste indéterminée a ce jour.
Lacide aminé neurotoxique B-N-méthylamino-L-alanine
(BMAA) pourrait également jouer un role dans la SLA,
ce qui n'a toutefois pas encore été totalement élucidé
pour l'instant. La BMAA est contenue dans les feuilles
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de plantes de la famille des Cycadales et a travers le
monde, dans des algues ou elle est produite par des
cyanobactéries. Chez les vétérans de la guerre du Golfe,
la survenue de la SLA a été expliquée par I'inhalation
de sable du désert contaminé par des cyanobactéries et
sur l'ile de Guam, elle a été expliquée par la consom-
mation d’amidon obtenu a partir de plantes de la
famille des Cycadales et/ou par des roussettes qui se
nourrissent des graines de ces plantes. Par ailleurs, il
est soupgonné que certaines infections virales, comme
par le virus de 'immunodéficience humaine (VIH),
pourraient étre associées a un risque accru de SLA, ce
qui n’est toutefois pas prouvé avec certitude.

Prise en charge spécialisée et traitements
indispensables

Malgré des études intensives, le riluzole est pour I'ins-
tant le seul médicament dont l'efficacité pour retarder
I'évolution de la maladie a été prouvée, avant tout aux
stades précoces de la SLA, et il devrait étre proposé a
tout patient atteint de la maladie. En revanche, les trai-
tements potentiellement néfastes pour lesquels aucun
bénéfice n'a été démontré, par exemple la transplanta-
tion de cellules souches, sont déconseillés.
Le traitement symptomatique vise principalement a
maintenir la qualité de vie et 'autonomie des patients.
La prise en charge par un centre multiprofessionnel
spécialisé dans la SLA permet un traitement proactif,
coordonné et différencié, qui s'avere absolument né-
cessaire au vu de la dynamique et de la complexité de
la maladie. Les consultations spécialisées proposent une
mise au point précoce, un accompagnement continu par
les mémes professionnels, des visites régulieres (env.
tous les 3 mois) et une aide dans l'’établissement de
directives anticipées axées sur la SLA. Une meilleure
qualité de vie et une plus longue durée de vie ont été
démontrées en cas de prise en charge dans un centre
spécialisé dans la SLA par rapport au traitement non
spécialisé.
Apres la pose du diagnostic et sur une base trimestrielle,
les évaluations suivantes devraient étre réalisées afin
d’initier a temps les traitements et interventions qui
s'imposent, avant tout en ce qui concerne l'alimentation
et larespiration, et de pouvoir estimer le pronostic.
— Poids corporel/indice de masse corporelle
- Fonction respiratoire (capacité vitale, éventuelle-
ment gazométrie sanguine)
— Echelle ALSFRS (ALS Functional Rating Scale) révisée.
L'échelle révisée ALSFRS (consultable en annexe dans la
version en ligne de I'article sur www.medicalforum.ch),
qui est un instrument facile a mettre en ceuvre, per-
met une évaluation systématique du handicap et fournit
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des indications sur la dynamique individuelle de la
maladie.

Physiothérapie

La physiothérapie vise a maintenir la motricité, la mo-
bilité, la fonction respiratoire et la capacité de toux et
a réduire les douleurs et la spasticité et les fonctions;
il est judicieux de I'initier dés le début de la maladie et
elle doit étre poursuivie de facon durable.

Ergothérapie

Lergothérapie est essentielle pour le choix et 'acquisi-
tion des aides techniques appropriées, en particulier
d'un fauteuil roulant/fauteuil roulant électrique, et
pour les ajustements qui deviennent nécessaires avec
I'évolution de la maladie. Une planification prospective
englobe 'évaluation ergothérapeutique rapide du loge-
ment du patient et d’'un véhicule adapté, ainsi que la
dispensation de conseils sur les adaptations néces-
saires et possibles. Il convient d'impliquer des experts,
par exemple des experts de lassurance-invalidité
(AI/FSCMA), des experts en construction adaptée aux
personnes handicapées, des experts en télétheses/
controéle de I'environnement et des experts en aména-
gement de véhicules. Pour les personnes en age de tra-
vailler, le financement des aides techniques, des adap-
tations du logement et des aménagements du véhicule
incombe a I'Al, avec toutefois de nombreuses restric-
tions. Les personnes retraitées atteintes de SLA
doivent, quant a elle, assumer seules les colts de prati-
quement toutes les aides techniques et adaptations.
Des lors, il est conseillé de déposer rapidement une de-
mande d’Al et de solliciter une consultation sociale
pour clarifier les questions juridiques souvent com-
plexes et pour obtenir des informations sur les aides
personnelles et financieres existantes. Une psycho-
thérapie de soutien et un accompagnement spirituel
peuvent aider les personnes touchées et leurs proches
a mieux gérer la maladie.

Logopédie

En cas de troubles de la parole et de la déglutition, la lo-
gopédie est indiquée. Elle vise a préserver la capacité
de communication, une déglutition sans risque, la res-
piration et des mécanismes protecteurs comme la
toux. Les possibilités de communication électronique
doivent tout particulierement étre évaluées en coopé-
ration avec les services spécialisés.

I est recommandé de mettre en place un traitement
symptomatique des manifestations qui réduisent la
qualité de vie, telles que la sialorrhée, 'encombrement
bronchique, les crampes, les douleurs, la spasticité, la
dépression, la labilité émotionnelle et la constipation.
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Consultation diététique

La consultation diététique a un role crucial a jouer,
étant donné que la SLA est associée a un métabolisme
basal accru (catabolisme) et que la perte de poids, la
malnutrition et I'inappétence ont été associées a une
évolution plus rapide de la maladie. Les patients de-
vraient bénéficier de conseils sur les aliments (en parti-
culier riches en protéines et en calories) et les complé-
ments alimentaires adaptés; les régimes spéciaux sont
a déconseiller.

La réalisation en temps opportun d'une gastrostomie
endoscopique percutanée (GEP) assure des apports suf-
fisants de liquide et de nourriture et elle permet une
stabilisation du poids corporel et sans doute aussi une
meilleure qualité de vie et un allongement de la durée
de vie, surtout si des stratégies nutritionnelles spéci-
fiques sont appliquées.

Ventilation

Apreés une mise au point précoce, une ventilation non
invasive a domicile s’avére efficace pour soulager les
symptomes et allonger la durée de vie chez la majorité
des patients.

En cas d’infections respiratoires, il convient de préve-
nir la survenue d’'une pneumonie par le biais de la thé-
rapie physique et le cas échéant, d'une antibiothérapie
précoce.

La ventilation invasive via trachéostomie implique des
changements majeurs. Elle requiert des soins quoti-
diens 24 heures/24 s'accompagnant d’investissements
personnels et financiers considérables, car en Suisse,
contrairement a la France et a ’Allemagne par exemple,
elle n’est pas prise en charge par I'assurance-maladie.
Les patients atteints de SLA doivent étre informés que
la maladie continue a progresser sous assistance respi-
ratoire jusqu’au syndrome d’enfermement («locked-in
syndrome») complet, ol les mouvements et la commu-
nication ne sont plus possibles. Apres avoir bénéficié
d’explications médicales détaillées en présence de leurs
proches, les patients atteints de SLA doivent stipuler rapi-
dement dans leurs directives anticipées s’ils souhaitent
une ventilation et si oui, quelle forme; s’ils ont opté
pour la ventilation invasive, ils doivent également pré-
ciser quand celle-ci doit étre arrétée. L'objectif principal
est d’éviter une trachéotomie d'urgence.

Soins palliatifs et plan d’'urgence

Avec l'évolution de la maladie, les soins et la prise en
charge par le médecin de famille (soins palliatifs)
prennent de plus en plus en place. En particulier au
cours de la derniére phase de vie, I'élaboration d'un
plan d’'urgence constitue une aide essentielle pour les
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malades et leurs proches (un exemple de plan dur-
gence est disponible en annexe dans la version en ligne
de l'article sur www.medicalforum.ch). Il est judicieux
d’envisager et de faire usage des offres de soins pallia-
tifs, par exemple avis médical spécialisé, conseils/ac-

compagnement par du personnel soignant formé, trai-
tement par un physiothérapeute spécialisé, inscription
préventive et éventuellement «séjours de releve» dans
un hospice ou un service de soins palliatifs. Pour les
patients atteints de SLA et leurs proches, il est extré-
mement important de recevoir des informations surla

L'essentiel pour la pratique

La sclérose latérale amyotrophique (SLA), qui est classée parmi les ma-
ladies du motoneurone en raison des symptomes principaux auxquels
elle donne lieu, doit aujourd’hui étre considérée comme une maladie
multisystémique sur la base de chevauchements cliniques, génétiques
et physiopathologiques avec d’autres maladies neurodégénératives, en
particulier avec la démence fronto-temporale.

En cas de symptomes faisant soupconner une SLA, le patient devrait le
plus rapidement possible faire I'objet d’une investigation neurologique
et étre adressé a I'un des sept centres neuromusculaires/musculaires
de Suisse pour y bénéficier d'une mise au point, de conseils supplé-
mentaires et d’'une prise en charge thérapeutique.

Les troubles cognitifs et comportementaux sont fréquents en cas de SLA
et ils surviennent parfois déja avant les déficits moteurs. La «faiblesse et
|I'atrophie indolores» constituent un avertissement quant a la présence
d’une SLA, mais jusqu’a 80% des patients atteints de SLA se plaignent
de douleurs, qui peuvent survenir durant toute I'évolution de la maladie.
En cas de progression des déficits moteurs apres une opération, en par-
ticulier au niveau du rachis cervical, il convient de songer a une SLA.
Le traitement vise principalement a préserver la qualité de vie et I'auto-
nomie des personnes atteintes de SLA, mais les proches doivent égale-
ment étre accompagnés et étre impliqués dans la prise de décisions,
notamment en ce qui concerne l'alimentation et la respiration.
L'utilisation précoce du riluzole et de traitements symptomatiques est
recommandée.

La physiothérapie et I'ergothérapie, accompagnées éventuellement de
logopédie et de psychothérapie, sont des approches judicieuses qui
sont indiquées de fagon durable.

La consultation diététique et la consultation sociale apportent des infor-
mations essentielles.

Des directives anticipées axées sur la SLA devraient étre établies rapi-
dement et étre contrélées réguliérement, avant tout en raison de la fré-
quence des troubles de la parole et des troubles neuropsychologiques.
Les organisations de patients (association SLA Suisse, «Schweizerische
Muskelgesellschaft», ASRIM) apportent une aide précieuse aux patients
et a leurs proches.

La coopération étroite des médecins de premier recours, des soignants,
des spécialistes de la SLA et des services de soins palliatifs s’avére es-
sentielle, en particulier chez les malades en fin de vie et leurs familles.
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phase terminale de la maladie des la pose du diagnos-
tic, car la peur «d’étouffer» est une fausse croyance tres
répandue. Il convient de signaler que la grande majo-
rité des personnes atteintes de SLA décedent paisible-
ment suite & un coma hypercapnique dans le contexte
d’'une insuffisance respiratoire et quune éventuelle
détresse respiratoire peut étre traitée efficacement ou
prévenue par la morphine.

La coopération étroite et la communication des méde-
cins de premier recours, des soignants/services d’'aide
et de soins a domicile, des thérapeutes, des profession-
nels de soins palliatifs et des centres spécialisés dans la
SLA revétent une importance centrale, y compris en fin
de vie, afin de pouvoir accompagner correctement les
patients atteints de SLA et leurs familles.

Perspectives

On ne sait toujours pas pourquoi la maladie reste clini-
quement silencieuse durant des décennies avant I'ap-
parition des premiers symptomes et quel est le role
de facteurs, tels que l'activité physique excessive, les
toxines, etc., dans le processus pathologique. Il reste a
espérer que les études multicentriques actuellement
en cours [4], avant tout destinées a réaliser une analyse
systématique des fondements génétiques, de bio-
marqueurs, de facteurs environnementaux et du mode
de vie, apporteront bientot de nouvelles connaissances
concernant 'étiologie et le traitement de la SLA.
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Nom: Date:

Echelle ALSFRS (ALS Functional Rating Scale) révisée

Points: ..........sur 48
1. Parole
4 Normale

Perturbations détectables

Intelligible avec répétition

Utilise occasionnellement une communication non verbale

Perte de la parole

. Salivation fait référence a la salive aqueuse et non aux sécrétions épaisses (mucosités) qui s’accumulent dans le pharynx

Normale

Hypersialorrhée discréte mais évidente avec éventuel bavage nocturne

Hypersialorrhée modérée avec éventuel bavage

Hypersialorrhée génante avec en partie bavage

Bavage continu nécessitant I'utilisation d’'un mouchoir

. Déglutition

Normale

Problémes alimentaires débutants — quelques fausses routes

Consistance des aliments modifiée

Nécessité d’'une alimentation par sonde complémentaire

Alimentation parentérale exclusive (sonde ou directement dans la circulation sanguine)

. Ecriture: fait référence a la main avec laquelle le patient écrivait avant la maladie (droitier ou gaucher)

Normale

Lente et imprécise mais compréhensible

Tous les mots ne sont pas compréhensibles

Tient un stylo mais incapable d’écrire

o= INWIAMHhlO|m N W|PlW|O|=|NMNW|IA~ANO|=|INMN W

Incapable de tenir un stylo

5a. Couper les aliments et tenir les couverts (patients sans sonde de nutrition)

4 Normal

3 Lent et maladroit, mais pas d’aide nécessaire

2 Parvient a couper la majorité des aliments, mais lentement et avec maladresse; a parfois besoin d’aide
1 Les aliments doivent étre coupés par quelqu’un d’autre, mais peut manger seul lentement

0 Doit étre nourri

5b. Sonde de nutrition et manipulation des ustensiles (patients avec sonde de nutrition)

Normal

Un peu lent et maladroit, mais toutes les manipulations sont effectuées de fagcon autonome

Aide parfois nécessaire pour manipuler les fermetures et les couvercles

Fournit une aide minime au soignant

Ne peut fournir aucune aide au soignant

. Habillement et hygiéne corporelle

Normal

Pas de changement requis, mais difficultés

Assistance occasionnelle et stratégies d'aide requises

Aide requise

Totalement dépendant

. Se tourner dans le lit et ajuster les draps

Normal

Lenteur et maladresse, mais autonome

Autonome, mais avec beaucoup de difficultés

Peut commencer a se tourner ou a ajuster les draps, mais ne parvient pas a terminer le mouvement seul

Ne parvient pas a se tourner seul ou a ajuster les draps seul
. Marche

Normale

Trouble de la marche débutant

Marche avec soutien ou aides techniques

Peut bouger les jambes, mais marche impossible

O|=|IN W AW O |=|NWIAM[N[O|=IMNW|dOO|IO|=|IN |

Pas de mouvement ciblé des jambes
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Montée d’escaliers

9.

4 Normale
3 Lente
2

1

0

Légeére incertitude ou fatigue

Aide nécessaire

Impossible

10. Dyspnée
4 Absente

Dyspnée en cas d’effort modéré, par ex. marche

Au repos, difficultés respiratoires en position assise ou allongée

3
2 Dyspnée en cas d’effort minime, par ex. manger, se laver et se sécher, s’habiller, parler
1
0

Dyspnée considérable au repos; envisage |'utilisation d’un appareil de ventilation mécanique

Fiaure 2: Echelle ALSFRS (ALS Functional Ratina Scale) révisée.
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NETZWERK ZORICH

Betreuungs- und Notfallplan @ palliative care

Personalien
Frau W.R. geb. 1940

1) Hausarzt/arztin: XXX Tel./Handy Falls nicht erreichbar oder nicht abkdmmilich:
2) Palliativarzt/arztin: XXX Tel./Handy

3) Neurologln: XXX Tel./Handy

4) Pflege/Spitex: von 07:00 — 21:30: Tel./Handy

Probleme Diagnosen

e Atemnot bei Anstrengung Amyotrophe Lateralsklerose (ICD: G12.2)

e ca 8 h BIPAP Beatmung nachts, 4 x 1.5 h tags

e  Schluckprobleme: Verschlucken und Husten beim Trinken,
kleine Portionen Essen geht, aktuell 45 kg

e Z&her Schleim im Hals
e Allgemeiner Krafteverlust, Gangunsicherheit

e  Sprechproblem: noch gut versténdlich.
Erndhrung geht trotz vielen Eingriffen recht gut. Einlage einer Totaler Gastrektomie bei Magen-Ca 2002
PEG Sonde ware schwierig und wird von Patientin abgelehnt

Bediirfnisse und Ziele:

Was beschiftigt Sie zum jetzigen Zeitpunkt am meisten?: Schleim im Hals. Gehen in Wohnung schwierig

Wie sehen Sie den Verlauf lhrer Krankheit, was hat der Arzt lhnen gesagt, was denken Sie selbst? Die

Krankheit wird fortschreiten und irgendwann zum Tod fiihren. Wann weiss man nicht.

Wurde mit lhnen iiber ein Behandlungsziel gesprochen? Gute Symptomkontrolle, d.h. Leiden schnell und

wirksam verhindern, selbst wenn dadurch das Leben verkirzt werden sollte

Gibt es Dinge, die Sie in ndchster Zeit noch erledigen oder erleben méchten? Nicht explizit besprochen

Worauf legen Sie ganz besonders Wert? Was ist lhnen wichtig in nachster Zeit? Zu Hause bleiben, so

lange es geht und da so gut wie méglich leben.

Wie empfinden Sie die jetzige Lebensqualitdt? 4/10, d.h. recht gut.

Sollte nun eine Komplikation auftreten, die ohne Behandlung zum Tod fihren kann, sollte man dann — soweit

moglich — lebensverlangernde Massnahmen treffen? Aus meiner Sicht nicht. Ich habe intensiv gelebt und

modchte bei Komplikationen keine lebensverlangernden Massnahmen, weil die Grundkrankheit eh fortschreitet.

e Bei Lungenentziindung Antibiotika oder nur Bekampfung von Atemnot, Schmerz, ev. Fieber? Zum jetzigen
Zeitpunkt, d.h. mit der aktuell vorhandenen Lebensqualitdt mochte ich Antibiotika.

e Bei Atemnot trotz BIPAP Beatmung allenfalls Abklarung und Behandlung im xxx

e Bei Unmdglichkeit, Flissigkeit und Nahrung Giber den Mund aufzunehmen Hydrierung via Subkutaninfusion
oder bei Bedarf Sedation, d.h. Verabreichung von Medikamenten, die das Bewusstsein soweit herabsetzen,
dass dieser Zustand nicht als Leiden wahrgenommen wird. Eine PEG Sonde wird abgelehnt.

e Bei Bewusstlosigkeit und Herzkreislaufkollaps: keine Reanimation

Symptombehandlung: Nehmen Sie zugunsten einer wirksamen Bekdmpfung Ihrer Atemnot bei Bedarf auch in

Kauf, dass sie mehr désen, mehr schlafen, etwas sediert sind? Ja

Sterben: Gibt es etwas, was lhnen zurzeit Angst macht? Nein, wenn es Zeit ist, dann gehe ich.

Mochten Sie zu Hause sterben? Nein — ich will meinem Mann nicht zur Last fallen. Die letzte Phase ware flr
ihn zu aufwendig. Dann mdchte ich ins xxx. Ehemann mdchte ihr hingegen ein Sterben zu Hause ermdglichen.

- muss je nach Verlauf und zu erwartendem Pflegeaufwand diskutiert werden.

Fragen zu Glauben und Spiritualitét: zur Kirche habe ich keinen Bezug, glaube nicht an Leben nach dem Tod
Falls aus pflegerischen oder medizinischen Griinden doch ein Spital / Heim notwendig ist, wo méchten
sie hingehen? Spital xxx, dann reevaluieren — ein Heim wenn immer moglich vermeiden.

Sind Sie Mitglied bei Exit, Dignitas? Nein. Suizid kommt fiir mich nicht in Frage.

Patientenverfiigung: ALS Verfigung

Wer ist/sind Vertrauenspersonen bei Urteilsunfahigkeit, Bewusstlosigkeit in Bezug auf pflegerische und
medizinische Entscheidungen: (nicht fragen, falls PV vorhanden): Ehemann

Haben Sie eine Bestattungsvorsorge (Wiinsche wie Sie dereinst bestattet werden mochten oder was mit Ihnen
geschehen soll) gemacht? Nicht besprochen

Fragen an die Angehérigen: Trauen Sie sich zu, lhre Frau zu Hause zu begleiten? Allenfalls bis zum Tod?
Welche Ressourcen haben Sie? Welche Befiirchtungen haben Sie? Je nach Verlauf: ja.

www.pallnetz.ch - unveréndert zur freien Verwendung. Anderungsanregungen an info@pallnetz.ch.
20.10.2015
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Betreuungs- und Notfallplan

. palliative care
METZWERK ZURICH

Betreuungsteam Aufgaben

Angehdrige: e Stellt 24 h Erreichbarkeit sicher

Ehemann e Ruft bei Problemen obige Notfallnummern an

)I-(I;t;(sarzt: e Erste Anlaufstelle bei Problemen und Fragen der Patientin, der

Angehdrigen und der Spitex

o Hausarztliche Betreuung
e Erreichbar: tags in der Praxis oder auf dem Handy
C')ffentliche Spitex: e Taglich Grundpflege
?g;tﬁ; e Unterstitzt Ehemann bei der Organisation von Entlastung > jede

Woche einmal thematisieren

XXX

Palliative care Spezialist:

Hintergrunddienst, falls Hausarzt nicht erreichbar
Unterstiutzung bei schwieriger Symptomkontrolle

Physiotherapeutin
XXX

Atemtherapie
Erhéhung der Gehsicherheit und Sturzprophylaxe

ALLE

Informieren Betreuungsteam via e-mail innert 6 h iber Vorfalle,

Anderung Zustand/Therapie geméss E-mail Verteilerliste: @ @ @

Notfallplanung fir Situationen, in denen die Patientin/der Patient sich nicht mehr klar dussern kann oder die zu
treffenden Massnahmen im voraus geplant u. vorbereitet werden mussen, um rechtzeitig zur Verfligung zu stehen.
Die Patientin/der Patient kann sich jedoch jederzeit wieder fiir andere Massnahmen entscheiden.

Problem Uberlegungen, Gedanken = Massnahmen, Therapie
Atemnot 1. Ohne BiPAP-Gerat: Aufrechte Lage, Fenster 6ffnen, O2-Sattiguung messen: >90%: ohne
02-Gabe BiPAP anschliessen, wenn <90% BiPAP mit O2
2. Kontrolle BIPAP Gerat
3. 5 Morphin Trpf. 2 %, wenn nach 1 Std. keine Besserung: Info HA und/oder Onkospitex
4. Bei anhaltender Atemnot: Morphin 2% 5mg s.c durch Onkospitex und Arzt anrufen
5. Bei weiter bestehender Atemnot und Unruhe: Temesta exp 1 mgs.l.
6. Tel. Kontakt mit Hospiz xx durch Onkospitex/HA ggf. Einweisung
Husten Kann u.a. durch Infekt, Verschlucken verursacht werden: gleiches Vorgehen wie bei Atemnot
Schmerz 1. Dafalgan 500 mg, bis 8 Tbl. taglich
2. Morphin 2 % Tropfen: 3 — 5 Tropfen, bei Bedarf alle 60 Minuten wiederholen
Fieber Antibiotika z.B. bei Lungenentziindung, Harnwegsinfekt: zu gegebener Zeit nochmals
diskutieren. Bei vorangehend schlechtem Allgemeinzustand eher rein symptomatische
Behandlung, Fiebersenkung: Dafalgan 1 g 3— 4 mal /d, Therapie von Atemnot, Schmerzen.
Fliissig- Bei Bewusstseinstribung und Bettlagerigkeit keine Infusion, sondern gute Befeuchtung der
keitszufuhr Lippen, regelmassige Mundpflege.
Unruhe, Behandelbare Ursachen wie Hypotonie, Infekte (Urin, Temperatur!), Hypoxie, Hypon-atriamie,
Verwirrung Dehydratation, Medi Nebenwirkungen (Benzo), Schmerz, Harnretention, volles Rektum,
angehen. Falls damit keine rasche Besserung:
Temesta expidet 1 mg s.l., bei Bedarf 4 stiindlich wiederholen. Max. Dosis 6 mg/d
Angst Ursache suchen, Gesprach. Temesta expidet 1 mg s.l.
Sturz Patient bei starken Schmerzen am Ort des Sturzes bequem lagern (Kissen unter den Kopf,
zudecken), Schmerztherapie s.o. starten, HA informieren, falls nicht erreichbar 144 anrufen.
Patientenverfugung zeigen!! und mitgeben!!!
Resc?rve- e Morphin Tropfen 2 %
;E‘:?;g:;:ente e Morphin Ampullen 10 mg/ ml 5 Amp
Massnahmen e Dafalgan 500 mg Supp, 5 (max. Dosis 4 g/d)
(bei Patientin) e Temesta expidet 1 mg 20 Tbl (max. Disis 6 mg/d)

Meine Winsche und Bedirfnisse bezliglich Massnahmen, die bei Fortschreiten meiner Krankheit zu
treffen sind, werden in diesem Dokument korrekt zusammengefasst. Ich behalte mir allerdings vor, jeder-
zeit Anderungen anbringen zu kénnen. Ich bin einverstanden, dass sich die an meiner Betreuung
Beteiligten gegenseitig per e-mail informieren kdnnen, auch wenn lber dieses Medium der Datenschutz
nicht 100 % sichergestellt werden kann.

Ort, Datum
www.pallnetz.ch -

W.R/Vertretungsperson:

unverandert zur freien Verwendung. Anderungsanregungen an info@pallnetz.ch.
20.10.2015
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