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Introduction 
Les maladies neuromusculaires (MNM) sont des maladies rares qui ont de graves conséquences pour les 
personnes atteintes et leurs familles (Cohen & Biesecker, 2010 ; Magliano et al., 2015 ; Pangalila et al., 2012 ; 
Uttley et al., 2018 ; Waldboth et al., 2016). Parmi les MNM les plus fréquentes figurent les dystrophies 
musculaires (MD), les amyotrophies spinales (SMA) et la sclérose latérale amyotrophique (SLA). On estime 
qu'environ 600 personnes vivent avec la SLA en Suisse (Schweikert, 2015). En 2020, 285 personnes 
atteintes de MD et de SMA étaient enregistrées en Suisse (Swiss Registry for Neuromuscular Disorders, 
2021). 
 
Les personnes atteintes sont confrontées à une atrophie musculaire progressive, à une faiblesse, à des crises 
de santé récurrentes et à une espérance de vie limitée (Amato & Russell, 2008 ; Brandsema & Darras, 2015). 
Actuellement, il n'existe pas de traitement causal primaire pour la grande majorité des MNM. Grâce à 
l'amélioration du traitement symptomatique et aux nouvelles technologies et thérapies, les personnes 
atteintes survivent aujourd'hui plus longtemps que jamais. Les aidants familiaux sont donc exposés à des 
exigences de soins croissantes, à un stress élevé et à un risque accru de problèmes de santé pendant une 
période prolongée (Waldboth et al., 2021). Les stades les plus difficiles de la maladie sont le diagnostic, la 
perte de la marche et les grandes transitions de vie, comme le passage à l'âge adulte d'un adolescent atteint 
et le stade tardif de la maladie. 
 
La prise en charge des MNM est complexe et nécessite une approche coordonnée et pluridisciplinaire des 
soins (Andersen et al, 2012 ; Birnkrant, et al., 2018a, b, c ; Bushby et al., 2005, 2010 a, b ; Finkel et al. 2018, 
Mercuri et al. 2018). Aujourd'hui, sept centres neuromusculaires (CNM) contribuent en Suisse à une prise en 
charge de qualité pour les personnes concernées. En raison de la multitude de problèmes de santé et de 
difficultés psychiques de ces personnes, une prise en charge adéquate et la coordination des services 
constituent un défi et prennent beaucoup de temps. A cela s'ajoutent le manque de ressources et la pression 
des coûts, qui mettent en péril la durabilité financière de la coordination des soins pour les patients. Les 
familles concernées profiteraient de l'offre d'une gestion des soins MNM pratique centrées sur des données 
probantes et les familles (Waldboth et al., 2016, 2021). 
 
Le projet Care-NMD-CH a examiné la situation actuelle des soins pour les personnes atteintes de MNM et 
leurs familles en Suisse. Dans une première phase, l'objectif était de décrire le statu quo et d'identifier les 
domaines qui fonctionnent bien et ceux qui peuvent être améliorés. Sur la base de ces connaissances, un 
concept de gestion des soins MNM basé sur des faits probants et centré sur la famille sera développé. Ce 
concept sera mis en œuvre dans le cadre d'un service de coordination par des gestionnaires de soins MNM 
dans les centres CNM et sera évalué en termes d'utilité pour les personnes concernées et leurs familles, pour 
l'équipe de soins interdisciplinaire et pour l'organisation de la santé. 
 
Méthode 
Ce projet utilise des méthodes quantitatives et qualitatives dans la collecte et l'analyse des données, qui, 
combinées, se prêtent bien à l'étude de situations de soins complexes comme celles des personnes atteintes 
de maladies rares (Burns & Grove, 2009 ; Westhues et al., 2008). Dans la première phase du projet, des 
données ont été collectées et évaluées statistiquement ou qualitativement au moyen d'entretiens (d'octobre 
2020 à février 2021) suivis d'une enquête par questionnaire en ligne (de février à mai 2021). Les participants 
étaient des personnes atteintes de MNM, leurs proches, des membres de l'équipe de traitement 
pluridisciplinaire et des représentants de groupes d'intérêt (par ex. des organisations de patients). 
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Les organisations qui ont apporté leur soutien au recrutement étaient: des professionnels des CNM, des 
organisations de patients, des établissements de soins de longue durée et les registres. Ce projet a une 
portée nationale et implique plusieurs établissements de santé dans trois régions linguistiques de Suisse. Il a 
été examiné et approuvé par le comité d'éthique compétent (BASEC n° 2020-01882) et est mené dans le 
respect de la législation suisse et de la loi sur la protection des données. 
 
Résultats 
L'analyse des données a permis de décrire la situation et la qualité de la prise en charge des personnes 
atteintes de MNM et de leurs familles en Suisse. Au total, 52 personnes ont pu être interviewées, dont 11 
personnes concernées, 11 proches, 22 professionnels et 10 représentants d'intérêts. En outre, les données 
de 360 personnes issues de l'enquête par questionnaire en ligne ont été incluses, dont 167 personnes 
concernées, 107 proches, 66 professionnels et 20 représentants d'intérêts. 
 
Dans l'échantillon des personnes concernées (167), les femmes (49%) et les hommes (51%) étaient 
représentés de manière à peu près égale. Ils étaient âgés en moyenne de 49,6 ans (ET = 16,5) et vivaient 
avec de nombreuses MNM différentes. Parmi les personnes interrogées, 30% n'étaient traitées dans aucun 
CNM. La qualité de vie (QdV) des personnes concernées a été mesurée à l'aide du WHOQOL - BREF sur 
une échelle de 0 à 100, 100 signifiant une qualité de vie très élevée (Angermeyer et al., 2000). Les personnes 
concernées ont évalué leur QdV environnementale au plus haut avec 71,6 (ET = 14,6), leur QdV physique au 
plus bas avec 56,9 (ET = 18,1). Ils ont indiqué en moyenne un sentiment d’efficacité personnelle de 29 (SD 
= 5,3) sur une échelle de 10 à 40, qui mesure l'évaluation personnelle de leur propre compétence à surmonter 
les difficultés et les obstacles dans la vie quotidienne (Schwarzer & Jerusalem, 1995). En moyenne, les 
personnes concernées ont évalué la qualité des soins généraux en Suisse comme bonne (72,7, ET = 20,8) et 
la qualité des soins dans le centre CNM comme élevée (75,3, ET = 25,2) (échelle 0-100). Les personnes 
concernées étaient satisfaites de la communication et de la prise de décision avec les professionnels du 
CNM. 
 
Les proches participants (107) étaient principalement des femmes (71%). La majorité d'entre eux étaient des 
parents de la personne atteinte de MNM (67%) ou des partenaires (mariés) (17%). Parmi les proches, 60% 
soutenaient fortement les personnes concernées dans leur vie quotidienne et 90% les accompagnaient 
régulièrement aux services de santé. La charge de soins à domicile a été mesurée à l'aide de l'échelle de 
soins à domicile (HPS) et estimée en moyenne à 12,6 (SD = 8,5) (échelle 0-30) (Grassel, 2001). Les proches 
présentaient en moyenne 1,6 (ET = 0,5) points dans le fonctionnement de la famille, ce qui peut être 
considéré comme non problématique (échelle 1-4, 4 = mauvais fonctionnement). Le fonctionnement de la vie 
familiale a été évalué à l'aide du Family Assessment Device (FAD) et comprenait des aspects tels que la 
résolution de problèmes, la communication, les rôles et le comportement (Klann et al. 2003). En moyenne, les 
proches ont évalué la satisfaction de la prise en charge générale du membre de leur famille concerné comme 
étant élevée, avec 73,5 points (écart-type = 22,1), alors qu'ils ont estimé que la prise en compte de leurs 
besoins personnels en tant que proches dans la prise en charge générale était moyennement remplie, avec 
des valeurs médianes comprises entre 50 et 55,5 sur une échelle de 0 à 100. 
 
Sur les 66 professionnels de l'équipe de traitement, 73% étaient des femmes. Ils étaient âgés en moyenne 
de 48,2 ans (ET = 9,9). Leur taux d'activité était en moyenne de 75 % (SD = 24) et ils avaient en moyenne 
21,5 années d'expérience professionnelle (SD = 11). Les personnes interrogées étaient majoritairement 
issues de la physiothérapie (25%), du service médical (20%) et des soins (19%). Parmi elles, 51% travaillaient 
dans le secteur ambulatoire. Quinze personnes (23%) travaillaient en tant que care manager. Si l'on 
considère la satisfaction moyenne concernant la collaboration au sein de l'équipe de traitement du CNM au 
cours des 24 derniers mois, les personnes interrogées étaient très satisfaites 83,5 (ET = 12,4). Elles n'étaient 
en moyenne que plutôt satisfaites des conditions cadres financières et légales, avec des valeurs de 60 (ET = 
20,1) et 62,1 (ET = 17,6) points (échelle de 0 à 100). Sur les 33 membres de l'équipe de traitement travaillant 
dans un centre de soins de maladies neuromusculaire (CSMNM) 36% ont indiqué qu'aucune nouvelle 
thérapie n'était proposée dans leur CSMN au moment de l'enquête. 
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Les 20 représentants d'intérêts étaient majoritairement des femmes 75% (15) et avaient en moyenne 48,3 
ans (ET = 11,5). Ils avaient en moyenne 19,5 (ET = 10) années d'expérience professionnelle et un taux 
d'activité de 70,4 % (ET = 5,2). Ils travaillaient le plus souvent dans des organisations de patients (39 %). 
D'une manière générale, ils ont estimé que la qualité des soins généraux était en moyenne plutôt moyenne. 
Alors qu'ils ont évalué la qualité des soins généraux à 60 points (ET = 21,5), leur évaluation de la qualité de 
l'organisation des soins a obtenu un faible score de 49,9 (ET = 23,6). 
 
L'analyse qualitative des réponses aux questions ouvertes des 360 questionnaires et des données des 52 
interviews a permis d'obtenir une description détaillée de la situation et de la qualité de la prise en charge des 
personnes atteintes de MNM et de leurs familles en Suisse. La prise en charge des personnes atteintes de 
MNM impliquait aussi bien un grand nombre de professionnels de différents milieux (stationnaire, ambulatoire, 
rééducation, soins à domicile, soins de longue durée) qu'une série de services informels. 
 

 
 
Figure 1 : Situation des soins pour les personnes atteintes de MNM en Suisse 

 
Dans la plupart des cas, les familles ont assumé une grande partie des tâches de soins et d'assistance et ont 
été soutenues par les services informels et formels suivants dans le traitement et la gestion quotidienne de la 
maladie (figure 1) : 

 
• Amis, parents, environnement social; 
• Assistance, services de relève, bénévoles, garde d'enfants 
• Service médical et infirmier stationnaire / ambulatoire / rééducation des spécialités suivantes : 

Neurologie, cardiologie, pneumologie, orthopédie, rhumatologie, réadaptation, chirurgie, soins 
intensifs et d'urgence, soins palliatifs. 
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• Service médical de premier recours : médecin de famille, pédiatre, neurologue, rhumatologue, 
psychiatre 

• Thérapies et autres services : physiothérapie, ergothérapie, logopédie, conseil en nutrition, travail 
social, psychologue, spécialistes pour le conseil, l'adaptation et l'acquisition de moyens 
auxiliaires, alimentation artificielle à domicile (prestataire de soins à domicile) 

• Soins à domicile : Organisations d’aide à domicile, infirmières indépendantes, soins palliatifs 
spécialisés 

• Soins de longue durée et accompagnement : soins, pédagogie sociale et curative 
• Assurances sociales, organisations et associations de patients, fondations, registres 
• Groupes d'entraide, pharmacies, médecine complémentaire, euthanasie assistée 

 
 
Les participants ont décrit une situation de soins très complexe avec des différences régionales dans les 
structures et les processus de soins. Malgré les obstacles existants tels que les barrières linguistiques et le 
manque de ressources, la collaboration entre les professionnels a pu s'établir dans toute la Suisse au cours 
des dernières années, principalement grâce à l'engagement de certains professionnels. Au niveau régional, la 
collaboration s'est faite dans le cadre de réunions et les moyens de communication numériques tels que les 
e-mails ont été utilisés pour transmettre les informations. Dans les CNM, il existait des canaux de 
collaboration et des normes de traitement bien établis. Grâce à une bonne organisation et à des accords au 
sein de l'équipe pluridisciplinaire, il était possible, les jours où les personnes concernées se rendaient dans 
les centres spécialisés pour des examens ambulatoires, que les différents spécialistes de l'équipe de 
traitement échangent entre eux en temps réel sur les résultats et les priorités du traitement. Selon les 
participants, les personnes concernées qui ont eu recours à ces offres coordonnées étaient généralement 
bien couvertes en termes de soins médicaux. Ainsi, les services coordonnés et de proximité, la présence 
d'interlocuteurs directs et le traitement par une équipe pluridisciplinaire disposant d'une grande expertise et 
d'une vue d'ensemble de la situation de santé et de vie des patients ont été d'une grande utilité pour les 
personnes concernées. 
 
"Avoir une personne de contact, tout simplement. Et d'accéder directement à ce dont il a besoin. Et en fait 
pour toutes les choses dont il a besoin à la maison. Qu'il s'agisse de soins, d'infrastructure ou de finances. 
Avoir quelqu'un qui sait fondamentalement comment s'y prendre. Ou si elle ne le sait pas, elle sait où 
demander". (Entretien avec un professionnel) 
 
Outre les aspects fonctionnels des soins, de nombreux besoins non satisfaits et des lacunes ont été identifiés, 
parmi lesquels, par exemple, l'absence de structures et d'offres de soins, le manque de lien avec les soins 
spécialisés et la collaboration insuffisante entre les professionnels, les personnes concernées et leurs 
proches. Le flux d'informations et le processus de communication ont été considérés comme déficients dans 
de nombreuses situations, tout comme la notoriété et l'importance des offres de soins existantes pour les 
personnes atteintes de MNM. Il manquait des formes d'hébergement et de prise en charge pour les jeunes 
adultes, un soutien pour les personnes sous ventilation mécanique permanente à domicile ainsi qu'une 
gestion adaptée des interfaces. L'absence de moyens auxiliaires ou leur inadaptation ainsi que le manque de 
soutien psychologique et d'offres de décharge pour les personnes concernées et leurs proches ont été 
identifiés comme d'autres lacunes. 
 
Des phases de vie et de maladie exigeantes ont été décrites, au cours desquelles les personnes concernées 
et leurs proches souhaitaient un meilleur accompagnement, notamment la période du diagnostic et la 
transition vers l'âge adulte et les structures de soins médicaux pour adultes. 
 
"Au début, lorsque le diagnostic a été posé, nous aurions souhaité plus d'aide et de soutien. 
Beaucoup de choses sont venues de notre initiative, par exemple la demande à l'AI, notre fille était déjà en 
traitement depuis longtemps et une connaissance a attiré notre attention sur ce point" (questionnaire 
personne proche) 
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Pendant la dernière partie de leur vie ou lorsqu'une prise en charge 24h/24 était nécessaire, les proches 
soignants manquaient de soutien et étaient souvent eux-mêmes responsables de la prise en charge, à 
l'exception de quelques heures couvertes. Avec la progression de la maladie, des coûts élevés sont apparus. 
Des situations de stress domestique qui pouvaient aboutir à un surmenage psychique des proches aidants. 
Ce surmenage pouvait devenir si intense que les proches aidants en étaient presque désespérés. 
 
"J'étais tellement débordée et épuisée, irritable et fatiguée. Je ne pouvais plus le supporter. La raison, c'était 
lui. S'il n'existait pas, j'aurais la paix. C'était comme ça dans ma tête". (Interview d'un proche) 
 
Les personnes atteintes de MNM et leurs proches ont également fait l'expérience de diverses barrières 
sociales et de restrictions en matière de mobilité et de participation sociale. En ce qui concerne l'accès aux 
institutions publiques telles que les écoles et les lieux de travail, un manque de soutien et d'initiative a été 
décrit. 
 
"Les obstacles à la mobilité. Compte tenu de la richesse de la Suisse, nous sommes absolument insuffisants 
pour prendre en compte les besoins des personnes handicapées, notamment en matière de construction, 
mais aussi sur le plan professionnel." (Questionnaire représentant d'intérêts) 
 
Les aspects liés au financement et au cadre légal comprenaient des difficultés à faire valoir des droits à des 
soutiens, des possibilités insuffisantes de financement et de compensation financière des moyens auxiliaires 
et des prestations, ainsi qu'un manque de temps et de ressources en personnel. 
 
"C'est toujours un 'combat' pour tout. Heureusement, nous ne dépendons pas exclusivement de l'AI/CA pour 
nos finances... sinon nous aurions un problème. De plus, il est extrêmement pénible de réclamer l'argent (frais 
de déplacement, allocation pour impotent). En fait, on a tellement d'autres choses à faire et il faut en plus 
trouver le temps de remplir tous les formulaires". (Questionnaire personne âgée) 
 
Les entretiens ont permis de décrire les offres de coordination existantes et d'esquisser les attentes vis-à-vis 
d'un futur Care Management MNM qui, outre les activités de coordination et d'organisation, accompagnerait 
les personnes concernées et leurs proches, réaliserait des évaluations et des conseils et travaillerait en étroite 
collaboration avec l'équipe de traitement pluridisciplinaire. Le Care Management pourrait à l'avenir contribuer 
à un meilleur flux d'informations au sein de l'équipe de traitement et à une communication optimisée avec les 
personnes concernées et leurs familles ainsi qu'entre les différents centres. 
 
Conclusion 
La situation de soins des personnes atteintes de MNM et de leurs familles est complexe et nécessite la 
participation de nombreux services professionnels et informels. D'importantes structures de soins existent en 
Suisse, mais les offres varient selon les régions et il existe diverses lacunes et besoins non satisfaits. La 
qualité des soins est décrite comme bonne. Une meilleure coordination des offres de soins et un 
accompagnement des personnes concernées et de leurs proches pendant les phases de défi de la maladie et 
de la vie permettent de réduire les effets négatifs. L'utilisation de la gestion des soins MNM peut entraîner à 
l'avenir une optimisation des soins qui aura un effet positif sur la qualité de vie des personnes concernées, sur 
la charge des proches et sur la collaboration interprofessionnelle au sein de l'équipe de soins. Sur la base des 
conclusions de la présente étude, un concept de gestion des soins MNM basé sur les preuves et centré sur la 
famille sera développé dans la prochaine phase B du projet. 
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