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1.1 Définition des objectifs APIC

|l

Le réseau a pour but de proposer un accompagnement psychologique séquentiel,
individuel et/ou collectif aux personnes atteintes de maladies neuro dégénératives

ou neuromusculaires rares, leurs aidants naturels et leurs aidants professionnels.

1 Développer un role d@&xpertise et d@valuation dans le champ de
I@ccompagnement psychologique dans le cadre des maladies neuro
dégénératives ou neuromusculaires rares, tout particulierement sur l@rticulation
professionnelle pluridisciplinaire et la coordination entre I@&nvironnement de la
personne, l@ide et les soins.

1 Prévenir les situations a risque et éviter les ruptures du parcours de soin, en
intégrant la prise en charge psychologique dans la prise en charge globale.

1 Améliorer l@ffre d@ccompagnement psychologique des personnes atteintes de
maladies neuro dégénératives ou neuromusculaires rares, par la spécialisation
des psychologues aux aspects particuliers de prise en charge.

1 Communiquer sur l@ffre de services du réseau APIC, son expertise et ses
compétences.

1 Le réseau contribue a un rdle d@bservatoire de santé publique sur Rhéne Alpes,
sur les besoins en accompagnement psychologique.

1.2 Caractéristiques

Transversalité :

MNM / SLA / Chorée de Huntington/ Ataxies / syndromes cérébelleux / syndromes
parkinsoniensé

Enfants, adolescents, adultes.

Proximité et accessibilité :

Un déploiement régional : 120 psychologue dans l@nnuaire, répartis sur tous les
territoires de santé RA

Domicile / Cabinet / Durant ldospitalisation / Téléphone.

Innovations :

Intégration de I&accompagnement psychologique dans le parcours de santé de la
personne.

Dimension propositionnelle



Accompagnement familial.

Mise eni uvre du lien ville-hopital.

Financement pris en charge par |ARS :

Individuel : 5 séances / an.

Collectif : 4 réunions / groupe / an (plusieurs groupes possibles)
Réactivité :

Rapidité de la proposition de prise en charge (1 semaine)

1.3 Comment ?

Acceés a laressource psychologique : un déploiement régional

Actes individuels : séquences thérapeutiques en cabinet, & domicile, au téléphone.
Actes collectifs : groupes de paroles + rencontre ponctuelle thématique + séances
de débriefing pour équipes de professionnels.

Une réponse au Plan National Maladies Rares 2011/2014 :

Développement du lien entre les acteurs de la prise en charge et I@ccompagnement.
Accompagnement des pratiques des professionnels de santé.

Accessibilité aux ressources psychologiques et diffusion de lénformation.
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1.4 Les accompagnements individuels

Nombre de nouvelles demandes individuelles en 2014: 142.

U Dont , nombre de

patients

b®&n1@& i ci ant

U Dont, nombre de patients sans suite ou hors inclusion : 34.

Nombre de patients 2013, suivis en 2014 : 33.

Nombre de patients suivis sur 2014 : 141.

Sur 142 demandes : Qualité des

PERSONNE
MALADE
60%

personnes en demande

AIDANT FAMILIAL
39%

AIDANT
PROFESSIONNEL
1%

Sur 141 personnes, nhombre de personnes bénéficiant dune prise en charge :

Lieu :
1

Sexe :
1
1

En cabinet : 65

Dont 7 en accompagnement systémique en cabinet.
A domicile : 75

Dont 19 en accompagnement systémique a domicile.
Cabinet et téléphone : 1

Age minium : 5 ans
Age maximum : 86 ans
Age moyen : 43,8 ans
Patients mineurs : 15

60 hommes
81 femmes
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Maladies :

SUR LES 141 PATIENTS SUIVIS : REPARTITION SELON LES MALADIES

B SYNDROMES CEREBELLEUX

B DIVERS

B ERRANCE DIAGNOSTIQUE

B MALADIES NEUROMUSCU LAIRES

RARES

B SCLEROSE LATERALE
AMYOTROPHIQUE

B CHOREE DE HUNTINGTON

SUR LES 141 PATIENTS EN INDIVIDUEL

HAUTE SAVOIE AIN ARDECHE
10% 6% 6%

SAVOIE

DROME
11%

1.5 Les accompagnements collectifs

Nombre de patients en accompagnement collectif : 185 (80 prévus dans la décision
FIR)

7 Groupe de parole en 2014 :
1 Groupe Steinert aidants/aidés. Valence. Départements : 26/07. Fin en Juin 14.
1 Groupe Steinert malades. Bron. Départements : 69/42/01. Fin en Juin 14.



Groupe Steinert aidants. Bron. Départements : 69/42/01. Fin en Juin 14.
Groupe Steinert aidants/aidés. La Ravoire. Départements : 73/74/38/01. Fin
en Juin 14.

Groupe Steinert aidants/aidés. Villefontaine. Départements : 73/74/38/01.
Groupe parents, La Ravoire. Départements : 73/74/38. Fin en Juin 14.
Groupe parents, Echirolles. Départements : 73/74/38/01. Début en Novembre
14.

Rencontres ponctuelles

1

1
1
1

= =4

1

Travail et maladies neuromusculaires. Bron. 12 participants. 69/01/42

Atelier aidant Steinert. Bron. 33 participants. 69/01/42

Atelier aidés Steinert. Bron. 28 participants. 69/01/42

Rencontre parents autour de l@myotrophie spinale de type 1. Valence. 23
participants. Rhone Alpes.

Atelier aidants/aidés Andrézieu Bouthéon. 11 participants. 42/01

Atelier aidants / aidés. Valence. 10 participants. 26/07.

Soutien ponctuel a une équipe dé@uxiliaires de vie autour de la prise en charge
d@n patient SLA. Bourgoin Jallieu. 8 participants

Soutien ponctuel a une équipe d@uxiliaires de vie autour de la prise en charge
ddun patient SLA. Tarare. 10 participants

Soutien ponctuel a une équipe dé@uxiliaires de vie autour de la prise en charge
d@n patient neuromusculaire. Vaise. 5 participants

A VENIR:

1
1

1 dispositif pluri pathologies sur la MRSI.
Une rencontre ponctuelle fratrie de 18 a 40 ans sur SR Echirolles.



1.1

o Do T Do o Do

1.2

Personnelle :

Médecin psychiatre, Praticien Hospitalier a Lyon
Responsable M®dical de | OUPUL (Unit® de P
Liaison) au CH St Joseph St Luc a Lyon.

Activit® clinique de psychiatrie dbéburgenc
Huntington pour 10%
Doubl e cursus m®dical et scientifique (an

en génétigue sur les maladies neurodégénératives a triplets répétés

Master2de recherche en neurosciences ° |
Assistant-Chef de clinique dans le service universitaire du Pr DALERY a

LYON de 2006 a 2008 (CHS Le Vinatier)

A ce titre, participation en tant que psychiatre référent a la consultation
multidisciplinaire pour le dépistage présymptomatique de la MH (accord entre

le Pr DALERY et le Pr PLAUCHU du service de génétique)

ni

(@)
c

Implication dans la prise en charge de la Maladie de Huntington :

A partir de 2008, Praticien Hospitalier
d@r gence et de Liaison) de | 6htpital St J

Poursuite de | a participation ~ | a consul
initialement ~° | 6H't el Dieu et depuis plu
Rousse.

Initialement limitée a la consultation multidisciplinaire du « test prédictif », ou
« Diagnostic Pré Symptomatique »

% journée par mois, une quarantaine de consultations par an environ, soit a
peu prés 320 consultations sur 8 ans

Progressivement, consultations de patients malades ayant des troubles du
comportement ou des troubles psychiatriques avec des avis ponctuels et
plusieurs suivis de patients porteurs et malades.

Mais patients recus dans le service des urgences, dans un cadre peu adapté
et sans temps spécifique

Projet dounencamdul®ea ~ | a MHEé



1.3

1.4

o oo Iw

2.1

Création dune consultation spécialisée

Depuis Novembre 2013, ouverture dbébune con
Jeudis matins
Au sein du CH Le Vinatier, qui est le plus grand hopital psychiatrique de Lyon,

proxi mit ®nedrelogigiel»?! pi t al ¢
Dans une structure baptisée « Centre régional de dépistage et de prise en
charge des troubl es psych»caterpartedes dobéori g
Caroline DEMILY (psychiatre).

Objectifs de cette consultation

Assurer un suivi régulier de patients porteurs de la Maladie de Huntington et
présentant des troubles psychiatriques

En collaboration étroite avec les autres Soignants ou intervenants impliqués
dans la prise en charge des patients (médecins généralistes, neurologues,
psychologues ou psychiatres libéraux ou hospitaliers, généticiens, infirmiéeres,
kin®s, orthophonistes, nutritionnistes, a
Diagnostiquer et évaluer des troubles psychiatriques éventuels, des troubles
du comportement

Adapter le traitement et la prise en charge (hospitalisation par exemple)
Proposer des bilans cognitifs réguliers en lien avec les neuropsychologues du
centre et se poser la question de la remédiation cognitive

Soutenir les aidants, les familles, les équipes (auxiliaires de vie, EHPAD,
m®deci nsé)

Généralités

Georges Huntington, médecin généraliste du XIXe siécle originaire de Long

Island (Etats-Uni s), fut | 6un des premiers ~ d®cr
mal adi e qui porter a p aneconférensepronorrcéedeo n n o m,
15 février 1872.

Maladie génétique autosomique dominante a pénétrance complete

Maladie neurodégénérative a triplets répétés (comme X fragile, Dystrophie

myotonique ou maladie de Steinert, Amyotrophie spinobulbaire ou maladie de

Kennedy, Atrophie dentato-rubro-pal | i do | uysi enne et | 6At a
Cérebelleuse)

Mutation du géne codant pour la protéine « Huntingtine » (géne HD situé sur

|l e chromosome 4pl6.3 isol® en 1993) dont

8



précisément. Cette protéine interviendrait dans la régulation de différentes

fonctions cellulaires, et possiblement |0
A Touche environ 1 sujet ®éaguentesd ddrBaladdsd une d
raresé

A Appelée également Chorée de Huntington du fait des mouvements choréiques
qui sont un des symptémes de la maladie. Anciennement appelée « Danse de

St Guy »
A Elle atteint de facon prédominante les noyaux gris centraux (le noyau caudé et
|l e putamen ddéabord, puis | orsque | a mal ad

A lls sont reliés a de nombreuses parties du cerveau et aident & controler les
mouvements du corps, les émotions, la pensée, le comportement et la
perception du monde extérieur.

Vu des noyaux gnis de la base du cerveau : noyau caudé et putamen
(http://www.lecerveau.mcgill.ca)

2.2 Symptomatologie

Trois types de symptémes:

- troubles moteurs
- troubles cognitifs
- troubles psychiatriques

A Les sympttmes apparaissent -gORansRrsant ement v
progressivement évolutifs

Al ndexi ste © ce jour aucun traitement ¢
susceptible de ralentir | 6®volution de |

A Le géne est par contre identifié et un sujet majeur ayant des ATCDs peut
connaitre son statut via un protocole de diagnostic présymptomatique

u
a



2.3

Do Do Do D>

Génétique de la maladie

La M.H est une affection d'ordre génétique provoquée par un gene défectueux
situé sur le chromosome 4.

Ce gene a été localisé en 1983 et la mutation identifiée en mars 1993.
Sur le gene défectueuy, il existe une répétition anormale d'une séquence

d'ADN.
Cbest

une

expansi

pour une protéine, la huntingtine.

Normalement répétée de 11 a 35 fois, la séquence le sera de 39 a 86 fois,

voire plus...chez les sujets malades.
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Il est constitué de phrases qui

Le texte, c'est ’ADN:
acide désoxyribonucléique.
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Les chapitres du livre
sont les chromosomes

» ont un sens: les génes

10

de

t



Cytosine . Cytosine .
NH, "> Nucleobases NH,
4 (ﬁ
© 0
H H
Guanine . Guanine .
Q

P

~NH,
(u N %

°
Nﬁ
NI
(u N 2

Base pair

Adenine Adenine
" (Al w B
¥ ¥
I\ \
L3y L3
H H
Uracil . Thymine .
[*] 0
NH / HC MNH
L. helix of A
h sugar-phosphates 5@
Nucleobases Nucleobases
of RNA of DNA
RNA DNA
Ribonucleic acid Deoxyribonucleic acid
Géne sans la Protéine Huntingtine Neurone sain
maladie de Huntington non mutée
—

CN gy EED

CHogy WED

S g
Moins de 35 Y,
3 - .ll CAG -(I{(
— — Yy A A
% y I }
% § ~ —\/ ~/
. /_',-VA,
S
Répétitions CAG Vs
augmentées \ //
N
L,
VI~
% [ RN
S |

N

Géne avec la Protéine Huntingtine Dégénérescence
maladie de Huntington mutée neuronale
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2.4

La maladie a une transmission autosomique dominante, c'est a dire que
lorsqu'un des parents est atteint de la M.H, les enfants ont 50% de risque
d'hériter du mauvais géene, donc de développer la maladie. lls sont alors

considérés « a risque ».

Le risque est indépendant pour chaque enfant

Elle peut toucher les deux sexes
de maniére équivalente.

La pénétrance de la maladie est complete

geéne

Transmission ;
mute

d’une maladie
génétique

pére «\ére

{

| )

pere
porteur
malade

Autosomique
dominante

S\
(MO (]

Transmission de la maladie

Du fait du type de mutation
impliquée dans la MH, il existe un
ri sque déanticip
transmission a la descendance.

Ce phénomene implique une
augmentation importante du
nombre de répétitions entre deux
générations et conduit a des
formes cliniques plus précoces et
plus séveres.

Lébanticipation s
les cas de transmission paternelle,
sans gue | 6on o
pourquoi ~ | édheur

individu
atteint
pere «\ére
parents
porteurs
sains
Autosomique |
recessive

\
I ]
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2.5

A
A

Le dépistage présymptomatique

Test génétique visant a rechercher la mutation responsable de la MH

Chez un sujet MAJEUR, 7-a-dire aygnudes aptécédentsl a MH,
familiaux directs de MH

Avec accompagnement du sujet, et éventuellement de son entourage, par une

équipe multidisciplinaire (généticien, neurologue, psychologue, psychiatre)
jusqubau pr® vement et “ |l dannonce du r ®s
Sel on un protocole ®tabl. par | 6®qui pe mul
conforme aux recommandations éthiques nationales et internationales

Il existe un protocole de dépistage dans la plupart des grandes villes de France

avec des protocoles qui peuvent étre tres variables, notamment dans leur durée

3.1 L&quipe de Lyon

Généticien: Dr Elisabeth OLLAGNON
Neurologue: Dr Stéphane THOBOIS
Psychologue: Hélene CHAUMET
Psychiatre: Dr Fabrice BOYER
Biologiste: Dr Muriel BOST
Infirmiére: Laurence LEVAVASSEUR

To To o To o Io

3.2 Le fonctionnement de la consultation

R®union de | 6®quipe multidisciplinaire, i
Unité de | i eu S i possi bl e pour |l es patients
différents praticiens a plusieurs institutions

Réunion de 8h30 a 10h00 pour aborder les différents dossiers et découvrir les

résultats amenés par la biologiste

Puis chaque praticien recoit les candidats au test, en fonction de leur
avancement dans le protocole

o Do o o

3.3 Le protocole de Lyon

Dur ®e minimum de 6 mois jusqudau r®sultat
Processus individuali s® pour chaque membr
8rendezzvous dans | e service, | eissurRnibé: ®t ant e
i Geénéticien
Neurologue
Psychologue
Psychiatre

To I o

13



I Prélevement

i Annonce du résultat (généticien)
i Cs psychologue post résultat

I Cs psychiatrique post résultat

3.4 La consultation psychiatrique

A Durée environ 45 min
A Sujet recu seul puis avec son accompagnant (conjoint, ami)
A En pré-test:
T Rechercher un trouble psychiatrigue qui pourrait contre indiquer la
poursuite du protocole (dépression majeure, crise suicidaire, patient
d®l i rant é)

i Replacer I a MH dans [ 6histoire du suje
T Réfléchir sur la motivation du sujet a vouloir connaitre son statut, sur
do®ventuell es pressions ext®rieures

T Réfléchir sur les avantages et les inconvénients a savoir (bon moment,
conséquences anticipables sur le couple, la famille, les amis, le travail)

T R®f | ®c hir sur | 6 aanunxo n g e o cdhue sr ®sfurl traets
enfants, parents)

i Se préparer a un éventuel résultat positif (mauvais résultat) mais

®gal ement anticiper | es cons®quences d
niveau familial)
Evaluer | e soutien de | djetafaimtaceage, | es

|
T En post-test:

T Faire le point sur le résultat et la réaction du sujet

I Proposer un accompagnement ou organiser un suivi si besoin

3.5 Les maotivations exprimées

A La question de la transmission aux générations futures est souvent au centre
delad®mar che: projet personnel déenfant ,
avec projet plus ou moins clair

A Souvent expri mae lafaiepabpou® moi, jede fais pour mes
enfants »

A Volonté de «| ever | e doub.de savod poorcsa.rEvocation dee
«| 6®p®e de»Damocl s

A Volonté de maitrise, de savoir pour pouvoir organiser, planifier, prévoir

A Volont® doé®radiquer l a mal adi e, de mett
reprendre le contrdle de son destin

ADifficile questi on ardnemaladej db eeastefants a sot i on  (
méme).

14



3.6 Des situations tres variées

A Ldhistoire du sujet avec |l a MH peut
voire tragique (violences familiales, suicide, atteinte de plusieurs membres de
la famille) ou presque « anodine ».

A Le sujet peut venir faire le test trés tét dans sa vie (dés 18 ans) ou bien aprés
de nombreuses ann®es doh®sitation et
tres variés)

A Le sujet peut venir dans un cadregnesr ®di ct

clinigues de la maladie sans en avoir conscience (ni son entourage)
transformant la consultation présymptomatigque en accompagnement a
| 6annonce du diagnostic

A Parfois la d®marche dbédun sujet pose
concer nant diesade tafamie: emf@antgui veut savoir alors que le
parent potentiell ement porteur ne veut

3.7 Quelques remarques tirées de l@xpérience

A Les patients expliquent souvent penser a la MH quelques jours avant et
quelques jours apres les RDV, et assez peu le reste du temps

A Beaucoup de patients expliquent se senti
avec un regain ddéanxi ® ® ~ | dapproche

A Un bon résultat peut dans certains cas étre autant, voire plus déstabilisant
gudun mauvais r®sultat

A La plupart des personnes auxquelles on annonce un mauvais résultat
réagissent plutdt favorablement et de maniere adaptée

A Dans mon expérience, pas de suicide ou de syndrome dépressif lié
directement ° | 0annonce du statut

A Importance de | 6unit® de |ieu pour |l e d®roul

A Troubles moteurs
A Troubles cognitifs
A Troubles psychiatriques

Comme i | sbagit doébune mal adie neurod®g®n®r a

aggravation progressive et inéluctable des symptémes avec de plus en plus de
difficultés de communication, de troubles moteurs et cognitifs conduisant a une perte
débautonomie avec d®pendance.

La dénutrition, les chutes, les troubles de déglutition entrainent finalement un jour le
déces.

15



4.1 Les différents stades de la Maladie de Huntington

Cingst ades ont ®t ® d®crits en fondc&thelledu de | 6
Docteur Ira Shoulson.

STADE | (0 a 8 ans dans la maladie) :
- Se prend en charge
- Meéne une vie familiale, sociale et professionnelle normale
- Ex®cute | es activit®s quotidiennes (mange
- Aide (éventuelle) pour taches ménagéeres
- Présente des problemes comportementaux
- Présente des exces de stress
- De nervosité
- Depression

STADE Il (3 a 13 ans de maladie) :
- Incapable de travailler
- Minimum dbéassistance pour |l es activit®s (
- Apparition premiers symptdbmes graves: altération de la préhension,
perturbation spatio-temporelles

STADE 1l (5 & 16 ans dans la maladie)
- Incapable de travailler
- Assistance majeure pour les activités quotidiennes
- Gestion des biens sous curatelle
- Troubles cognitifs qui altérent les fonctions vitales pour : boire, manger,
déglutir, équilibre, communication

STADE IV (9 a 21 ans dans la maladie)
- Perte de contréle des mouvements
- Peut plus se vétir
- Problemes respiratoires
- Encombrement des bronches
- Risqgue doé®t ouffement (fausses routes)
- Ne sent plus le chaud ni le froid
- Communication verbale impossible

STADE VI (11 a 26 ans dans la maladie)
- Aide permanente
- Fausses routes fréquentes : est régulierement aspiré
- Communication quasi-nulle

16



4.2

o Do o Do D>

4.3

To o Do Do

Les troubles moteurs de la Maladie de Huntington

Troubles de | 6®quilibre
Perturbations des mouvements volontaires et mouvements involontaires
Troubles de | 6®l ocutimn, troubles de | a d

La chorée : « succession de mouvements spontanés excessifs, abrupts,
imprevisibles et irréguliers ».

Au début de la maladie, ces mouvements involontaires peuvent alors étre

interprétés comme de la nervosité, des tics, de la maladresse. lls sont

exacerbés par | a fatigue, | e stress, | 6®tat @
A un stade plus avancé, la chorée peut gagner tout le corps, y compris les

muscles respiratoires ou laryngés, provoquant alors dyspnée (difficultés de la

respiration), dysarthrie (parole saccadée, de débit irrégulier), troubles de

d®gl utitioné avec perte doébautonomie majeu

Les troubles cognitifs de la Maladie de Huntington

Il existe une grande variété de troubles cognitifs au cours de la MH touchant

notamment | a m®mo i reefonctibnd exgcptives et te lasgage g e I
On estime que ces troubles peuvent apparaitre, a un niveau parfois infra-
clinique, jusquod”™ 10 ou 15 ans avant | d6ap

Les troubles cognitifs, associés aux troubles psychiatriques et aux troubles du
comportement, auraient un impact négatif plus important sur le
fonctionnement global du sujet que les troubles moteurs

La n®cessit® doébun placement en institutioc
l i ®e ° | 6i mportance des teoubles oQobagniti
|l i ntensit® des symptl!mes moteurs

Troubles de la mémoire portant surtout sur la mémoire implicite (ou
procédurale) tandis que la mémoire explicite (ou déclarative) est moins

touchée.

Di mi nuti on de | a capacit @ionddy agpger dgesit i s s a(
informations stock®es (am®lior®e par | 6in
Trouble de | a reconnaissance visuelle de
Troubles de | a perception du temps et de

Troubles des fonctions exécutives (attention soutenue ou partagée,
planification, organisation, initiation, persévération): aboutit a un
ralentissement, a une grande fatigue, a une incapacité a faire plusieurs
choses a la fois, avec perte de la « souplesse cognitiveé ai nsi gu
apathie

Troubles du contréle des impulsions avec irritabilité, acces de colére voire de
violence

Anosognosie totale ou partielle

(@}
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4.4 Les troubles cognitifs de la Maladie de Huntington

A Symptomatologie psychiatrique « générale »:
i Syndrome dépressif (40% des sujets environ)
i Troubles psychotiques (souvent atypiques ou répondant mal au

traitement)
T TOC (avec tableaux atypiques également)
A L6impulsivit®, l 6irritabilit® et | es acc

des situations de frustration ou doéincapa
A Laqueston du suicideé
ALe syndrome dys®x®cutifé

4.5 Maladie de Huntington et dépression

La Dépression:

A P®riode bien d®finie dbébau moins 15 jours
rapport ~ | 6®tat ant®rieur

A Qui entraine une souffrance

A Signes cliniques:

Souffrance morale intense avec idées suicidaires
Angoisses associées bien souvent

A Tristessedeld humeur

A Ralentissement psychomoteur

A Perte de | 6estime de soi, autod®valori
A Perte de | 6® an vital , de | denvie et
A Troubles du sommeil (insomnie)

A Troubles de | 6app®tit (anorexie)

A

A

4.6 Maladie de Huntington et suicide

Le suicide:
ALe taux de suicide est important au cours
A Les passages °~ | dacte suicidaire ne sont

de la maladie ou a la connaissance de son statut

A Le risque suicidaire est & mettre en lien avec le taux important de dépression
et la plus grande impulsivité chez les patients porteurs du géne muté.

A Il faut systématiquement rechercher des idées suicidaires ou des conduites
suicidaires, surtout en cas de dépression

A Lé6®valuation du risque suicidaire peut
communication
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4.7 Maladie de Huntington et manie
La manie:
A «L 6 o p pde & @épression »
A Plus rare que la dépression
A Souvent des formes atypiques
A Signes cliniques:
A Euphorie, exaltation de | 6humeur
A Agitation psychomotrice
A Tachypsychie, logorrhée avec discours désorganisé
A Désinhibition avec troubles du comportement
A Sentiment de toute puissance avec possibles idées délirantes
mégalomaniaques
A Dépenses inconsidérées
A Insomnie sans fatigue
4.8 Maladie de Huntington et troubles psychotiques

Les troubles psychotiques:

o Do o o

4.9

Hallucinations

| d®es d®lirantes (pers®cution, m®gal omani
Tabl eau diff ®rent atgpique e ausst len zrotprimes®a i e ¢
clinique que de r®ponse au traitement ou
Parfois certains patients « errent e dohospitalisations sou
hospitalisation sous contrainte en psych
des mouvements anor mauxe

Maladie de Huntington et troubles obsessionnels compulsifs

Les Troubles Obsessionnels Compulsifs:

o DoTo  Io Io Do

Idées obsédantes (obsessions)

Compul sions ° faire quelque chose (v®rifi
l utter contre | 6angoi sse g®n®r ®e par | es
Le sujet a conscience du caractere pathologique, excessif, absurde de ses
obsessions mais ne peut sbdéden emp°cher.

Cela génére une souffrance psychologique et sociale intense

Les TOC peuvent conduire a des états dépressifs et éventuellement des

conduites suicidaires

Dans la MH, le tableau est souvent atypique. On parle parfois de pseudo

TOC.
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4.10

To To Do I

411

Maladie de Huntington et troubles du comportement

Fr®quents au cours de | 6®volution de | a M
Ne sont pas présents chez tous les patients
Ce sont souvent eux qui motivent la prise en charge psychiatrique
Conditionnent bien souvent |l a qualit® de
x Impulsivité
x Irritabilité
x Conduites auto et hétéro-agressives
x Errance, fugue
x  Troubles des conduites sexuelles et alimentaires
x Comportements addictifs
Les troubles psychiatriques de la Maladie de Huntington

Léborigine des troubl es psychiatriques
environnement, contexte affectif, psychologique, toxique, fonctionnement
neuronal é&)

Les troubles psychiatriques peuvent précéder les troubles moteurs de

plusieurs années et étre méme parfois trés présents chez un sujet qui ignore

son statut et m°me | 6existence dobéun risql
famille par ex)

Chez un sujet porteur du g nendoitelle@rel 6appa
mi se en |ien avec | 6®volution de | a mal ad
1 nbest pas rare que | e diagnostic de M
une longue histoire de troubles psychiatrigues avant méme toute

connai s s an ctgiondatmiliaee mu

Le diagnostic des troubles psychiatriqgues est souvent rendu difficile par

| 6®v ol uti on de l a mal adi e not amment au
presque plus 7 soboexpri mer
Léinterrogatoire de | 6entourage est alors
Il faut rechercher des évenements ou des facteurs déclenchants, favorisant le
trouble, en tenant compte de | 6®vol ution
dé®l i miner un probl me somatique

Il existe assez fréquemment des formes « atypiques » de pathologies
psychiatriques

L a r ®ponse aux traitements psychotropes
superposable a celle de la population générale
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4.12 Intérét de connaitre la Maladie de Huntington en psychiatrie

A Une grande majorité des sujets atteints de MH ou leur entourage ont affaire un
Jjour ou | 6autre © |l a psychiatrie

A Les formes °~ symptomatologie initiale wun
sont pas rares, avec un retard diagnostique tres important

A Méme chez les patients ayant des formes a prédominance motrice, les
troubles du comportement et notamment la gestion de la violence ou de

| 6i mpul sivit®, i mpliguent souvent | 6inter
MAIS

A Pas doéo®tudes sp®cifiques concernant | ut

MH. Pour |1 dinstant, essehtséell ement des a

4.13 La prise en charge des troubles psychiatriques

A Prise en charge:
U Bio (traitements)
U Psycho (psychothérapie)
U Sociale (assurances, AAH, mesure de protection des biens,
| ogement é)
A De maniére générale, plus la maladie évolue et plus la prise en charge
psychot h®r apeutique va °tre difficile 7 |
mais aussi du fait des troubles cognitifs

situations compliquées
Toujours en tenant compte du rapport de <c
a la maladie

A Importance de plus en plus grande des traitements médicamenteux au cours
de | 6®volution de | a MH
A La prise en charge psychologique de |l 6ent our age et de | a
déactual i t® tO®vwioladiloang de |
A Une intervention aupr s de | dentourage p
A

4.14 Maladie de Huntington et traitements psychotropes

A Lorsqudil existe des troubles du comport
doagitation, do®nervement , de violence)
place un traitement a visée anxiolytique ou sédative

A Or, ces traitements agissent de maniére globale et pas spécifiquement sur
| 6i mpul sivit® ou |l e manque de contr®l e de

ALe risque est donc de majorer le ralent:i
peuvent exister par ailleurs, diminuant la capacité du sujet a étre en lien et a
communiquer

A 1l existe également un risque de majoration des chutes, des fausses routes,
des complications du d®cubitusé
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Le but est donc de trouver un équilibre entre une trop grande « nervosité » et
une trop grande sédation.

Parfois il existe des demandes opposées des soignants et de la famille,
lorsque le malade est placé en institution notamment.

spécifiqgue dans la MH

On utilise les traitements psychotropes usuels:

neuroleptiques

antidépresseurs

anxiolytiques

hypnotiques (ou somniferes)

A thymor ®gul ateurs ou r®gul ateurs

Do Do Do Do

To To o Io

4.15 La Maladie de Huntington : une pathologie familiale

A La MH va souvent avoir des répercussions douloureuses voire dramatiques
sur toute la famille, y compris les sujets non porteurs de la mutation:
T Secrets de famille, tabous du fait du caractére encore un peu

1 ndoexi ste pas de traitement psychotrc

de | 6h

«honteuxe de | a mal adie (tare, mal ®di cti o

T Ruptures familiales du fait des troubles du comportement avec parfois
des violences conjugales ou familiales. Dans ces situations, lorsque le
di agnostic est pos® alors quoéil
comprendre ° posteriordi certains
déoenfants qui paentimalade)e nt vers | e

T Culpabilité du parent qui transmet

T Inquiétude et colere, plus ou moins refoulées, du conjoint (pour la
personne malade mais également les enfants)

i Colére des enfants, souvent refoulée ou contre investie. Sentiment
déinjustice

i Inquiétude entre fr res et sturs, cul pa
porteuré

T Identification des enfants a risque a un parent malade avec parfois des

noé®t ai
compoc

bilite

r®actions peu compr ®hensi bles de rejet
gue | 6 ®t at du parent r enmniori e pot elnae ref
Importance de différencier les formes familiales et les histoires de
chacun!
i Parfois certains sujets ayant « grandi avec la maladie » se construisent
comme sob6ils ®taient porteursé
A Dans beaucoup de familles, les sujets non porteurs sont amen®s ~ s O&o0CCUP €
du parent mal ade puis des fr res et siurs

A Dans certaines familles, tous les enfants sont porteurs de la mutation et
développent la maladie.
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Maladie/handicap

T

At tteiuntre At t e
| -6.e

nt e deqg
nviironn

Individu comme membre du systéme familial
Principe de totalité (onde de choc)
Principe dohom®ost

asi e

L a

famille est plac®e au centre

global de souffrance.

du dispositi

=> Domicile : lieu propice a une lecture systémique des problématiques

2.1

A domicile

A Une pratique qui se développe

A Allerverslesfami | | es, codest ?2all er .
A Intérét du travail & domicile

A Un risque réciproque dans la rencontre

i

la famille : ouvre | b6espace

chez ell es

personnel , i
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U le psychologue : quitte son cadre matériel classique : cadre interne

Les entretiens peuvent débuter classiquement et finir & plusieurs

Mai s cela peut °tre | O0inverse

Le psychologue est en voyage.

La prise en charge & domicile demande un cadre interne solide au vue des
changements constants de cadre externe.

Lanoton«d 6 °t r e a u» prehdetoutesbn sehg dans cette pratique.

o Do o Do D>

2.2 Au sein du réseau APIC

La question de la demande

Le travail en réseau

Le dispositif : 5 séances renouvelables une fois par an
Un suivi qui peut se poursuivre au dela

To T Do I

2.3 Vignette 1 : I@nnonce diagnostique

A Lademande:Monsi eur C. qui est atteint doéune my
épouse et ses trois enfants (une fille de 20 ans, un fils de 18 et un de 15 ans).
Demande doébun suivi familial par |l a m re sui

difficultés relationnelles que cela engendre au sein de la famille.
A La problématique : la question est centrée sur les comportements des enfants

maisceux-ci trouvent un sens de d®f ense face
A Deux séances en présence de Mr C.
A Importance de qui prend la parole
A Renforcement des comportements adéquats
A Comment chacun voit cette maladie : réintroduit la circularité familiale et le
positionnement de chacun
U Evénement traumatisant dans I'histoire des familles
Traumatisme =trace psychi que doéun choc physique, ( Ne
Traumatismef ami | i al : alt®ration partielle ou tot
groupe (mythe)

it Cbest |l a criseée
Etat doéun syst me au moment 0% un changement
d 6 ®q &.iDéux tbrps :
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(1) incertitude, indécision, angoisse, sentiment de rupture, d'étre submerge,
sans appui, de ne pouvoir faire face seul a la situation ;
(2) résolution de la crise, => évolution ouverte, réorganisation positive

3.1 Effets psychiques de I@nnonce dun diagnostic

Etat de sidération

Arrét du temps

Remise en question du projet familial

Remise en question de la filiation/descendance
Réparation : Hyperactivisme

Angoisses existentielles/mort

To To Do To Do I

3.2 Spécificités des maladies neuro évolutives

A Population hétérogéne : variabilité interindividuelle, pathologie

A Errance diagnostic

A Caractére génétique : transmission, exclusion/appartenance

A Lé&nnonce : deuils successifs, processus d&nnonces successives

3.3 Vignette 2 : relation meére 1 enfant

A La demande : Madame B. a 42 ans, mariée et deux enfants (un agé de 14 ans et
un de 7 ans). Elle est atteinte de la myopathie de Steinert. Je la rencontre a
domicile au vue de | 6®volution de sa pathol
son quotidien (difficultés de déplacements).
A La problématique : une question de transmission et de conflits entre les
générations

5 séances avec Mme et 2 en présence de ses enfants
Le fantasme de contamination

La répétition des comportements

La non reconnaissance de la maladie

To To o I

Martin et Papier (1993) : fonctionnement familial en présence d'un enfant handicapé

A stratégies personnelles
A stratégies duelles
A stratégies domestiques
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stratégies extra-muros

Modifications intrafamiliales : places et des rbles
Modifications des régles de communication intrafamiliales
Modifications des relations extra-familiales

To To o Io

4.1 Faire face a la maladie, au handicap

A Faire face a la maladie/handicap et a tous les problémes engendrés
(perturbations psychosociales, douleurs, ...)

A S'adapter aux traitements, rééducation et développer des relations avec I'équipe
de soins

A Assumer sa vie modifiée par la maladie/handicap.
Y Tension émotionnelle/soutien émotionnel
Y Surimplication / désengagement

4.2 Vignette 3 : la relation de couple

A Demande doéun sui vi individuel pour Mme C.
52 ans. Cette dame avait des crises dobdangoli
plus son quotidien. Les entretiens avaient lieu a son domicile et parfois
interrompus par le besoindes oi ns (comme par exempl e | 0as|
par son mari.

A Probl ®matique : |l a non reconnaissance de |

1 séance seul avec elle et 5 séances avec le couple

Le symptdome a une fonction. Un message important a dégager mais une forme
inadéquat e doexpression.

Passage de | 6individuel au coupl e.

To Do Io Do

A Accompagner, soutenir la compréhension des problématiques familiales, crises,
auxquelles sont confrontées les familles =>co-construction
A faire circuler les vécus et représentations.

Restauration déune communication directe et

A Passer doune vision individuelle aux diff ®i
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5.1 Permettre l@&xpression des émotions et des souffrances

A Eclairer et expliciter I'expérience plurielle de la maladie/handicap.
A Partage et élaboration commune des craintes et souffrances de chacun
A Reconnaissance de la souffrance de chacun

5.2 Valoriser la compétence des familles : levier de résilience

A
A
A
A

Mettre en évidence toutes les ressources de la famille,

Reprise ®volutive de-répaeeur s capacit ®s
Responsabiliser

Equilibre entre appartenance a la famille (loyauté)/autonomisation/individuation.

27

S

o



Hérédodégénérescence progressive décrite en 1872 par George Huntington sur
des familles new-yorkaises atteintes sur plusieurs générations

Mais ce nbdbest quoden ligketdoanuphkstarcequagla ne est | ¢
mutation est identifiée

Mouvements choréiques anormaux, involontaires, insidieux, incontrélables,
invalidants, perturbant | 6®criture, | 6®l oc

Détérioration globale des fonctions supérieures (mémoire, comportement)
conduisant a une grande dépendance

Irritabilité, dépression, manque de motivation, troubles du sommeil, idées
suicidaires

Parfois hallucinations, troubles psychiatriques (paranoia), désinhibition,
agressivité ou auto-agressivité, démence

Aggravation inexorable sur 10 a 15 ans (troubles de déglutition, amaigrissement,
état grabataire, dépendance, démence, déces).

Age moyen de début : 40 ans (15 & 70 ans).

En France, 6000 a 7000 malades, 30000 a 40000 apparentés « a risque ».
Dominante autosomique (50 % de transmission).

Pénétrance du géne complete.

Expansion de répétitions de triplets CAG en nombre excessif (> a 36).
Traitement uniguement symptomatique

Caractéere dramatique accru par la projection que peuvent se faire les enfants de
leur atteinte future en voyant leur parent se dégrader
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U Affection multisystémique, pouvant associer :

U Myotonie, faiblesse musculaire croissante

O Troubles cognitifs, | enteur doid®ati on
U Apnées du sommeil, somnolence diurne

U Cataracte caractéristique

U Diabéte, hypothyroidie, hypogonadisme, infertilité

U Troubles du rythme, de la conduction (risque de mort subite)

U Chute précoce des cheveux

U Complications obstétricales, décompensation puerpérale ou post-partum

0 Chaquesignedoit attirer | 6attention mais aucun
0 A 30 ans, 60% des individus mutés sont symptomatiques (atcd familiaux ++)

U Une des rares affections génétiques dont le test prédictif peut déboucher sur une
prévention.

U Début et sévérité variables: formes tardives A formes congénitales sévéeres anté
ou néonatales avec atteinte mentale

2.1 Forme néonatale sévere

U Hypotonie globale

U Troubles déglutition
U Troubles de succion
U Pieds bots

U Déces précoce frequent ou :

- hypotonie régressive

- Retard staturo-pondéral
- Myotonie : 3-5 ans

- Cataracte : 7-10 ans
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U Handicap moteur et mental sévere

2.2 Dominante autosomique a expressivité variable

c:

Expansion anormale de triplets CTG répétés sur le géne de la Myotonine (chr 19)

0O Ph®nom ne caract ®r i st i ggérératiodsgpartamplificapoat i on a
de la mutation instable

U Existence de porteurs sains prémutés (50 a 150 répétitions) a risque de
transmettre une mutation vraie voire a donner naissance a des enfants atteints
dobune forme cong®nitale

c:

A Dépistage en biologie moléculaire important, fiable, direct, simple et rapide,
sans étude préalable de toute une famille

Le dépistage des porteurs de la mutation permet :
0O La prise en charge pr®coce de | 6 atteinte 1

U La prévention des accidents cardiaques

U La prévention des accidents anesthésiques
0O La prise en charge doéun diab te, dobéune hyp:
0O Léorientation doébun bilan déinf ®condit®

Le dépistage avant toute grossesse permet un conseil génétique et un choix de
procreéation :

U Enrassurant les non porteurs de la mutation
U En proposant un diagnostic anténatal
0 Ri sqgque de r®v®l ation ou dbdédaggravation de |

U Complications obstétricales: mort périnatale, dystocie, hémorragies de la
d®l i vrance, &

U 9 a25% de risque de forme congénitale si transmission surtout maternelle (déces
ou retard psychomoteur sévere)
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La dystrophie myotonique de Steinert i
pré symptomatique ou prédictif en biologie moléculaire permettant la prise en
charge précoce, la prévention des complications parfois inaugurales, le conseil
génétique, le diagnostic anténatal et la prévention des récidives de la maladie
sous forme congénitale plus sévere survenant méme dans la descendance
déune personne non symptomati que.

U Etude en biologie moléculaire et recherche de la mutation sur un prélevement
sanguin avec résultat en un a deux mois.

U Etude colteuse a ne demander que si hypothese diagnostique précise du
clinicien.

U Consentement écrit, signé, éclairé du proposant obligatoire (loi du 29/07/1994)
apres information compléte, claire, objective, actualisée sur la maladie et le test
(attestation de consultation génétique).

U Etude effectuée dans un laboratoire agréé par le Ministére.
U Rendu du résultat par le médecin prescripteur, en consultation uniquement.

U Etude réalisable a titre diagnostique chez le mineur.

D

Pas de gu®rison actuell e mais
U Prise en charge thérapeutique précoce

U Prévention des complications (Steinert)

c:

Accompagnement des familles

U Prévention des récidives familiales

Annonce du diagnostic

U Ni « recette », ni formation...

U Avec humanité et empathie.

U Avec une distance « juste » dans le respect du patient et de son vécu.
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U En consultation, en prenant le temps :

-dbébexpliqguer, de inf@mationsenitrenguéésonr me | e s
hermétiques, ni brutes.

-d6®couter | es ®motions, |l a souffrance,
défense et de tenir compte des demandes du patient.

-d6®t ablir une relation, de dialoguer et
U Mots adaptés, compréhensibles.
U Discours cohérent, informé.
U Sans évitement, sans illusion, sans « verdict ».

U Accompagner et proposer un soutien psychologique, une prise en charge
m®di cal e des sympt?! mes, | ai sser | 6espoir d:i
malhonnéteté.

U Proposer un suivi régulier a long terme.

U Prévoir un conseil génétique.

" 1l sbéagit de | a proc®dure par |l aquelle des
°tre porteurs dbéanomalies h®r ®ditaideees sont
anomalies, des risques de les développer et de les transmettre, ainsi que de la facon

dont elles pourraient étre prévenues, évitées ou améliorées."

(Harper P.S. "Practical Genetic Counseling".4th ed. Butterworth. Heinemann Ltd
Linacre House, Jordan Hill, Oxford, 1993.)

Pour :
U La personne malade
U Le couple

0 Un apparent® d'une personne malade (p re, 1

U Fait partie intégrante de la prise en charge pluridisciplinaire du patient, de son
couple.
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U Fiable si diagnostic certain,sauf excepti onsée

0 Le g®n®ticien reprendra un certain nombre ¢
psychologiquement difficiles a entendre.

U 1l évoquera les problemes liés au risque de transmission de la maladie a la
descendance.

U Le généticien répondra aux questions sur les possibilités de diagnostic anténatal,
voire de diagnostic pré implantatoire, leurs aspects techniques, éthiques et
psychologiques.

a 11 r ®f | ®chira avec | e patient sur | 6obligat
aux apparentés a risque ( décret du 20/06/2013).

U Il accompagnera le patient et sa famille sur un long laps de temps dans
différentes étapes de leur vie et dans leurs choix de procréation.

0O Le g®n®ticien rep®rera, |l ors de | 6enqu°te f
risque de transmission, insistera aupreés du patient sur la nécessité de les
informer de leur risque le plus précocement possible avant toute grossesse pour
prévenir si possible la récidive de pathologies séveres.

0 Par | dinterm®diaire du malade ou de ¢ sa p¢

U Jamais directement par le médecin (secret médical) sauf demande écrite du
patient(révision Loi de bioéthique 2013: information a la parentele)

U Information difficile (conflits familiaux, réticences, culpabilité, souffrance, solitude,
troubles psychiatrique s € ) .

U Relai pris par le généticien, en consultation

Information de la parentéle

U Problemes et questions pour des maladies sévéres incurables ne bénéficiant
débaucune pr®vention sinon des possibilit®s
diagnostic préimplantatoire (Huntington et recommandations des comités
do®t hique). Le g®n®ticien reprendra un cert
psychologiquement difficiles a entendre.

U0 Secret professionnel et obligation déinfor
U Informations et problémes éthiques de ne pas nuire

U Informations et respect du droit de ne pas savoir ?
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Consiste a déterminer en début de grossesse le statut de porteur ou non de la
mutation familiale chez un embryon a risque

Suppose que le couple soitde mandeur doéun diagnostic ant ®r
Suppose que | 6®t ude g®nraBlireiqgeue soit possi bl ¢
- le diagnostic dans la famille soit certain

- la mutation responsable soit identifiee

- le couple demandeur soit a risque

- la grossesse ne soit pas trop avancée

- les résultats attendus soient fiables

-l a maladie soit ¢ ddiiocorablepuamomentcdul i r e gr av
diagnostic »

Le Diagnostic Ant®nat al ( DAN) soeffectue p:
trophoblastes a 10 semaines de grossesse (diagnostic programmé,
consentement éclairé, laboratoire agrée).

Le risque de fausse couche lié au geste est de 1 %.
Le résultat est obtenu généralement en 8 a 10 jours.

Loi de Bioéthique

L6l nterruption M®dicale de Grossesse (I MG)
particuliére gravité et incurables au moment du diagnostic.

Roéle du généticien: informer le couple des implications techniques, éthiques,
psychologiques pour une demande en toute connaissance.

L61 MG est soumise © | 6daccor diagnésticPré@atant r e P
(CPDPN) agr®® (assurant ®gal ement | daccomp:

L6l nterruption M®dicale de Grossesse nodoest p

i

i

c:

DANetregardsurl6 enf ant handi cap®.
DAN vérificgtion de conformité @ | exi géencfeamdte parfait.

Respect de la vie et respect de la détresse des parents
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U Ecoute, informations, accompagnement

U Le diagnostic anténatal permet :

- soit de proposer une | MG Il&ameséthiguesiibsr y on e
une mal adie de r®v®l ation tardiveeée).
- soit de rassurer (fAencouragement ~ | a pi

U Consiste a réaliser sur une ou deux cellules prélevées sur un oeuf de 6 & 8
cellules, congu invitro,| e di agnostic doébune mal adie g®n®
in utero que le ou les embryons non porteurs, indemnes.

0 N®cessite une assistance m&dreunafécendationl a pr o«
in vitro et une étude en biologie moléculaire rapide.

0 Permet ° un couple ° risque de ne donner nai
et lui ®vite | O0interruption m®dical e de gr

U Echecs de la fécondation in vitro: 80%, études génétiques préalables lourdes,
risque de grossesse gémellaire de 10 a 15%, age maternel inférieur & 40-42 ans.

U Quatre centres autorisés: Paris, Montpellier, Nantes et Strasbourg (agréments
attribu®s par | 0Agence reheuveBblesm®deci ne pour

U Encadré par la loi de bioéthique du 29 juillet 1994 (décret du 24/03/1998)

U Proposé a un couple ayant une forte probabilité de donner naissance a un enfant

atteint débune mal adie ¢cdobéune (PTEINERTE X! i r e
FRAGILE T CHOREE DE HUNTINGTON - AMYOTROPHIE SPINALE

INFANTILE- DUCHENNE (DELETI ON) , MUCOVI SCI DOSE,
0O Laconsultation de g®n®tique est |l a premi re

Un conseil génétique préalable rigoureux

Le couple qui souhaite b®n®ficier dbéun DPI ,
dans un premier temps, en discuter avec le généticienq u 6 i | conna’t et voi
l a mal adi e qui |l e concerne peut faire | 6obje
plan technique.

Quand un couple ndéba pas de probl me de f ®con
avantages et les contraintes du DPN et du DPI. Dans le premier cas, la procréation

est naturell e, |l e diagnostic dbébun enfant att
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grossesse pouvant étre considéré comme trop tardif par certains (10 a 11 semaines
de grossesse) et conduire a une interruption de grossesse. Dans le second cas, le

caract re contraignant et al ®atoire de | 6ass
toujours bien support® mais | a grossesse a t
son terme.

Le couple rencontreraparlasuit e un g®n®ti cien doébun centre p
di agnostic pr®natal qui est seul habilit®

apres avoir recueilli par écrit son consentement.
Une information précise pour un choix éclairé

Le DPI est une avancée pour les couples ne souhaitant pas recourir & un diagnostic
prénatal dans la crainte de devoir recourir a une interruption de grossesse, mais
cette d®marche nbdéest pas anodi ne.

Il est i mportant que | e couple aitei:trouv® r®
-puis-j e, sur | e plan th®orique, b®&n®ficier dou
- que recouvre la notion de maladie grave évoquée dans la Loi ?

- comment se transmet cette maladie génétique ?

- quelles sont les implications psychol o gi ques do un egrossesse@r r upti on

-commentvivrais-j e | 6®chec déune FIV apr s un DPI ?
0 Pour qudébune personne ~ risque puisse envi s:
pr® symptomatique, elle doit conna tre | 6e:

avoir pris conscience de son propre risque.

U Elle sera amenée a consulter un généticien pour une information complémentaire
ou une demande de test prédictif.

U Test prédictif : recherche de la mutation familiale chez un apparenté majeur,
asympt omat i gqu e,porteurdeilashutation etide fa trangmettre et
demandeur de connaitre son statut.

U Concerne surtout les affections dominantes autosomiques a

U r®v®l ation tardive au stade pr® symptomat.i
psychologiques lourdes et recommandations des
0 comit ®s do6é®t hi que.
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U Pour la maladie de Huntington, 20 % des sujets concernés sont demandeurs, 10
% vont jusqubdbau pr® vement et au r®sultat.

U Concerne des individus sains demandeurs de connaitre leur statut avant
| 6apparition de tout signe.

U Saur ondévempperdntda maladie mais ni quand ni comment parfois des
di zai nes doan Rgasticpd cerstude sans galeur pronostique.

0 Indiqgue | a n®cessit® d6®qui pes pluridiscipl
psychiatre ou psyctel o@ukg¢xi déounddempsonser
sur | es implications du testé

U Protocole applicable de facon « adapttee aux recherches doéh®t ®r
(ASI é) ou de conductrices (DMDeé), recherchiq
anodines (généticien, psychologue au minimum).

0 L®Rgal ement | es tests g®n®ti ques ne sont r ®:
recherche scientifique.

0 Qubdapr s un consentement ®clair®.
U Que dans des laboratoires agréés.

U Le résultat est rendu par le médecin prescripteur (loi du 29.07.1994, Code Civil et
Pénal).

Quatre principes éthigues fondamentaux

- Autonomie du demandeur majeur, volontaire, soumis a aucune pression, en
pleine capacité de ses fonctions intellectuelles. Droit de savoir respecté, mais
devoir m®dical de pr otlueméme.on de | 6individ

- Liberté du demandeur : choix éclairé aprés information complete, comprise et
unconsentement.Li bert ® du demandeur dbéabandonner
démarche.

- Justice et éqgalité vis-a-vis du test sans discrimination financiére, sans
impartialité. Garantie de la confidentialité.

- Bénéficience ou non maléficience : impossibilité de prévention ou de
traitement curatif mais possibilité de soulager une souffrance physique et
psychique. Veiller ° ne pas nuire, ai der
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Loi n°94.653 du 29/07/1994 relative au respect du corps humain.
Art. 36 : Les mineurs...
-« libre détermination » « consentement éclairé »

- Recommandations Conseilde | 6 E u r o p enécessaires pour ¢eur propre
santé »... « impérativement requis pour diagnostiquer une maladie génétique
chez les membres de leur famille & é

- Steinert, prévention des complications

- Huntington, pas de prévention possible ( test prédictif chez le mineur interdit)

Protocole de test prédictif, 3 phases :

U Phase de pré-test :

- Une Consultation génétiqued 6 i nf or mati on retra-ant | 6hi s
| 6authenticit® du diagnostic, pr®cisant | e:

- Une consultation neurologigue excluant tout signe.

- Une consultation psychiatrigue évaluant les motivations, anticipant les
conséquences psychologiques du résultat.

- Entretien avec une psychologue élaborant des scénarios de vie aprés résultat.

-Quatre entretiens minimum distants ddéun mo
neurodégénératives (temps de réflexion).

U Phase de préléevement

-s ur a véqupe mélicale 6

- Résultat rendu en consultation, un mois plus tard, oralement, en présence de
| 6accompagnant et de deux membres de | 6®qui
conservé sous clé.

U Phase post-test :

- Accompagnement apres le résultat par des entretiens a une semaine, un mois
puis tous les deux mois si mauvais résultat, tous les six mois si résultat favorable.

- Protocole structuré, indispensable pour le Huntington, applicable de facon «
all ®g®e e pour dbéautres pathologies.

- Collaboration généticien, neurologue, psychologue nécessaire.
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Protocole long qui permet de répondre a la question :

- Quid des précautions a prendre pour le diagnostic confirmatif chez des
patients déja symptomatiques ?

- Quelle est la meilleure facon de pratiquer les tests génétiques prédictifs ?
Mais ne répond pas aux questions :
- Bstil souhaitabl e de c¢onnaMotivatioms?son st atut

- Médecin ou apprenti sorcier? Justifications?

Ces différents types de diagnostic génétique pour des pathologies neurologiques

séveres sont lourds de conséquences et ne doivent pas étre réalisés dans la

pr ®ci pitation tant en ce qui concerne | a pt
résultats.

Un accompagnement est indispensable.
Une collaboration neurologue, généticien, psychologue est importante.

Problémes liés au stade actuel de développement de la génétique médicale ne

permettant pas de solution thérapeutique ou préventive mais seulement une

meill eure | ibert® de choix de | 0i ndkidesi du: ¢
prise en charge plus réfléchi, plus anticipé, plus accompagné.

Connaissances évolutives; information actualisée

Difficult®s et probl mes diff®rents (selon
| 6®vol ution de | a r echer ¢amibe,infoimativegpumor i dent |
€)

Prise en charge génétique adaptée

Etudes a envisager a temps

Prévention des récidives: enjeu important

Prévention des récidives: enjeu important

| MG | solution th®rapeutique

DAN | eug®ni s me
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0O Prise en charge des demandes de DAN
personne handicapée

U Accompagnement des couples dans leur réflexion, leur détresse, leur projet de
procréation, leurs décisions.

et
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Annoncer c0est farosammusmuequelue chosg existe ouvase
produire.

Annoncer c0est c hemerstaeconnassaree quilleeconpeme.i e nt

Léannonce revient ~° d®finir une perspective
structurant surtout quand ell e met un ter me
aussi de nommer, le plus souvent la maladie.

Annoncer une mauvaise nouvelle est toujours
soignant qui recoit un patient et doit lui annoncer ou du c6té du patient qui la recoit.

Cette annonce va radicalement changer le cours de la vie du patient et sa perception

de | davenir

Léannonce ne concerne pas seulement un diagn
possibles de la maladie (handicap, déficience).

Léannonce peut °tre ressentie comme une cond
condamnation & mal vivre. Elle peut-étre certaine ou possible, immédiate ou future.
Dans les maladies génétiques, Elle pose également la question de la transmission

g®n®ti que aux descendants, dobéune probabilit®
famille.

Dans le cadre des maladies génétiquesqu 6 i | sb6agi sse dbébune annon
pr®dictive, il est n®cessaire qgue | dannonce

Elle doit pouvoir se faire en étapes considérant la capacité du patient a intégrer les

informations qui lui sont transmises.| mport ant de prendre | e temp
du patient de ce quobéil est capable dbéentend
débautres maladies non h®r ®ditaires, | e m®dec

impliquer directement le groupe familial.

La survenue doébune maladie g®n®tique est un ¢
familial. Les ®motions et | es sentiments se
mal adi e g®n®tique sbdinscrit toujoderlm dans un
consultation de génétigue renvoie la personne a ses origines et la pousse a
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rechercher des informations parfois occultées ou déformées (sur la personne
concern®e, | e d®but de | a mal adie, | es pr emi

Ainsi, recevoir un résultat de testgén®t i que nbdéa pas qubdune signif
a du sens pour celui qui le recoit et sa famille (descendants, ascendants, conjoint,
fratrie..)

Voul oir savoir si |l 6on est ou pas porteur do
tout a chacun doit se poser avant la consultation de génétique.

- Estce quodon est pr°t ° recevoir un r®sulta
- Que représente-t-il pour moi et ma famille ?
- Queva-t-i | méapporter ?

La personne sb6interroge

- Aifje un risque dobé°tre porteur ?

- D6 o Y%jete@u®i

- Qui dOoaxmwter @ 6rits e atteint dében ma famille
- Pourquoi suis-je le seul a étre atteint ? pourquoi moi ?

El 1l e sdéinqui te

- L 6-j@ transmis ?
- Ai-je unrisque de la transmettre ?
- Auraisj e |l a possibilit® dbéavoir des enfants

Le psychologue est |la pour aider la personne a prendre conscience de ce qui fait
obstacle " | a d®cision et | ui rappeler | 061 mp
familiale.

La consultation de génétique entraine forcément de nombreux questionnements. Le
rtl e du psychhmolrodue peesrts ondhéeanie faire de ce
consultation un déterminant de son destin et non une condamnation.

Souvent , | 6®moti on est tell ement forte au mo
ndéent end quodun eequiedt ditt Cn paplealots deesidétation.
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Léannonce a un effet traumatigue qui entrain
défense tel que : le choc la colere, le repli sur soi, le déplacement, la dénégation
voire le déni, la régression ou encore la dépression.

Ces mécanismes de défense mis en place par les patients ont une fonction de

protection indispensable face a une situation vécue comme trop douloureuse. lIs ne

sont pas une preuve de pathologie mais une t
faceal 6angoi sse, ils tendent ° rendre | 6inform
en permanence, ils ne sont donc pas figés dans le temps.

2.1 Etre malade

Léannonce du diagnostic inscrit Va pat bonneq
se reconnaisse. Vivre avec le statut de malade : cela marque une rupture identitaire

0% |l a personne passe de du statut doéindividu
avant et un apres.

- mettre des mots sur sa souffrance : pouvoir la parler, la métaboliser, la
communiquer afin de ne plus en subir | 6i mpac

- Mettre des mots et donner du sens aux dif
l a mal adie i mpose. (Appareillages, éTravail s
représentations.

- (travailler | es notions de perte (de | a
notion de deuil (ce que je savais faire et que je ne peux plus faire, apprendre a faire
autrement)

- Travail sur | 6image du corps et ses repr®
ressources de | a personne, | e champ des poss
déint ®r °t s.

2.2 La fratrie

Léannonce de | a mal adie a ®gal ement des cons
pas seul ement d®termi n®es par | asipanlal adi e du
maniére que les parents ont de réagir devant la découverte de la maladie.
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La d®pression cons®cutive ~ cette d®couverte
appelait « la mére morte », se référant & une mere commotionnée et déprimée a la
S u i tureévemdment dramatique comme un deuil.

La mere est 14, présente en chair et en 0s, mais en fait absente et indifférente,
comme si l e I'ien © | 6enfant ®tait d®truit

Les fr res @wrsgiewrs mpemvent ®gal ement ®prouv
statutdiffere nt i nduit par | a mal adie, et en souffr
dans | e cadre familial |l eur propre besoin dbo
bien, par défaut).

Souvent | 6enfant qui nodest pas toimch® par | a
(senti ment doéexclusion) dobéun syst me familia
place.

- Isolement dans sa propre souffrance

- culpabilit® de ne pas °tre mal ade gui sb©o
rapport aux membres atteints. ( réf au syndrome du survivant décrit par
Bettelheim et Cyrulnik concernant les rescapés de guerre et des camps de
concentration

- Hyper-maturité

- Influence sur le choix professionnel (souvent métier en lien avec la maladie
profession médicale, paramédicale) Besoin de réparer, espoir de pouvoir

gu®rir, sauver son fr re ou sa sTur, sauv
soi-méme.
Dans ces situations 0% | 6®quilibre et |l a com

de la famille est mise a mal :

-1 est i mpor t adanslantiatiercde laplacede ehacun dans le
systeme familial

2.3 Le couple et la maladie

Depuis | 6annonce de diagnostic, | e couple se
un senti mentpouwlgbdinoys®sti ce ¢

Le couple doit faire face a la thématique du deuiletdelaperte: du coupl e dobav
de |l a sant® perdue, de ce que | e couple pens
avoir.

Ces annonces réveélent un statut difficile & gérer, beaucoup de couples sont victimes
doun senti méntl i td®e odwWlapgressi vit®, dbdangoi sse
et de la transmission aux enfants.
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La configuration conjugale antérieure va jouer un réle déterminant dans la maniére

de vivre la maladie. Un systeme souple intégrera la maladie plus facilement alors

gudun syst me plus rigide risquera de g®n®r e
la mise © distance qui pourra °tre v®cu comm

Le couple va devoir alors se repenser et se réinventer :

repenser son activité professionnelle (temps partiel, travail a domicile ou arrét
de travail)

- Mettre en place une aide au quotidien (se

- Le couple devra surtout ne pas se perdre en tant que couple conjugal, besoin
de délimiter le réle du conjoint envers la personne malade, rester conjoint et

ne pas voir | éautre uniqguement comme une
infirmi re. Continuer ~ sbdbautoriser des t
ponctuelle.

- Se pose aussi |l a question du proguet dobéenf

Les futurs parents concernés par ces maladies génétiques se posent alors des

guestions sur | denfant qudils d®sirent avoir
Leur projet dbéenfant estl 6@&Indtdantlégaietatd® ddango
dans les apprentissages ? Ou un retard mental plus sévére ? Sera-t-i | att ei nt do.L
perte musculaire ou perdra-t-il la marche ? L 6 e n f -tilnmialads @¢és la

nai ssance, dans | 6&nfance, ~ |1 060ge adulte

Toutes ces incertitudes pésent sur le choix difficile auquel les futurs parents sont
confrontés.

Se pose alors la question du DAN ( diagnostic antenatal)

Le DAN a pour but de d®tecter in ut®ro chez
gravité.

U Grave pour Qui ? Pour certains parents la notion de « particuliere gravit® e n 6 a
pas de sens car pour eux leur maladie ou handicap et difficile au quotidien donc
grave. Et ils ne veulent pas faire subir ¢a a leur futur enfant.

Différence pour les couples entre risque subjectif et risque objectif percu de

transmettre la maladie.

U Deéveloppement de mécanismes de défense : non investissement de la grossesse
tant quodil s n 0 akutenréactipnads dedagemen®ecarypads dea t
temps ° |l a r®fl exion d®cision prise dans |
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Parfois le DAN met en péril la solidité et la solidarité du couple : révéle parfois des

difficultés.L e parent qui ne transmet pas | orsqudil
domi nant de | a mal adie peut avoir | e senti me
N6®t ant pas un mai ltranemissigngle comointmdngortauepeate | a

se trouver comme exclu. Sa place dans le systeme familial peut devenir pour lui plus
compliguée, plus floue.

Si |l e projet doéoenfant tarde ° wvenir, | e conj
delacolereoude | 6agressi vit® enverbsessgon oamujsei nte
doel |l e si nous néd aPvaornfso ipsa sl odrésegnufea ncté est | a f
porteuse, |l e conjoint ressent une vive cul pa

meédicaux (DAN, IMG) a leur épouse.

Lorsqudoil sbébagit dobéun noest-a-dird deuxtparents gorteurs si on r
sains, le couple peut se sentir en périlavoir«|l e senti ment do&UYdre i ncc
ne pas °tre fait pour Vvivre enspeuribsl guee tc dedbsatv
mise en commun de leurs génes qui entraine la maladie de leur enfant.

Culpabilité de ne pas partager avec son enfant cette anomalie

Quand le DAN n 6 epastpossible la question la plus fréquente est : est-ce que mon
enf ant p owulor plus ta@ denlui avoir peut-étre transmis la maladie ? Me le
reprocher ?

La prise de d®cision est dbéautant plus diffi
sentir responsables.

De nombreuses craintes sont également évoquées quant a la possibilité de pouvoir
sdboccuper doéun enfant malade tout en | 6®t ant

Enjeux psychologiques du test présymptomatique

Comme | e Dr OI | agnon:Latespprédietibou grésymptemapgliel q u e r
déceleune maladeavant doéen avesilkl | pessymptdumwesti on
ri sque € Ri sque doé°tre malade un jour, ris
risque de devenir comme ses ascendants.

Conna“ tre son statut permet dé®viter dbéen °t
descendance et de faire dans certains cas de la prévention.

Ainsi | orsquodoune famille est touch®e par un
du conseil génétique aux autres membres de la famille et la possibilité de connaitre
son statut ~° | davance.
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Unrésultatdetestg ®n ®t i que pr®dictif nbdest ni bon ou
signification individuelle. 1l a du sens pour celui qui le recgoit et sa famille (ascendants,
descendants, fratrie, compagnon.)

0 Partir du présent : en aidant la personne a exprimer ses motivations pour
faire le test génétique.

Comment vivre avec |l a certitude dobé°tre touch
Vaut-il mieux savoir ou pas ?

Le protocole est fait par étapespourper mett re au consultant dbav
dans sa décision.

La représentation que les personnes ont de la maladie va déterminer la maniére de
vivre le test et son protocole.

0 Revenir sur le passé : en aidant la personne a mieux comprendre
commentlad®mar che du test séinscrit dans son hi
familiale.

Le doute est-il insupportable, envahissant ?

La mal adie de | 6autre a un effet miroir. Si
observation des effets de la maladie, guette les premiers signes (auto observation,
série de test pour voir si développe maladie)

0 Se projeter dans | 6avenir

La personne va devoir r®fl ®chir ° | 6antici psa
porteur/non porteur et voir si elle a les ressources internes pour affronter le résultat.

Pour certains, il est important de savoir car la question du doute, du risque empéche

des projets de vie ou génére des angoisses.

Besoin doéoenvisager des projets autres avec |
sbadapter aux besoins : travailler | es notio

Pour dbdéautres, ce nesawie paalalpang pélioge, madoute nt d
sera finalement plus protecteur et moins paralysant pour continuer a se projeter.
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Etre capable en tant que psychol ogue doent e
personne dans sa démarche.

Pourillustrermonpropos, je vais vous parlez du cas do
qui peut se jouer sur le plan psychologique.

Elise est une jeune femme agée de 26 ans, elle est en couple, sans enfants et
travaille dans les RH.

Elle prend rdv dans notre service pour entreprendre une démarche de test
présymptomatique de SCA de type 3.

Elise a une mére malade avec qui elle entretient des relations trés privilégiées. Sa
mére est désormais en fauteuil roulant avec de gros troubles de la déglutition. Son
pere est quant a lui retraité depuis peu et est tres investie dans son role associatif.

Elise a un frere ainé Julien, qui est né en 1978, marié et pére de deux enfants. Elise
ne connait pas le statut de son frére.

Lors de la premiére consultation de génétique, Elise énonce des motivations a faire
le test qui sont de 2 ordres :

Besoin de connaitre son statut dans | 0espoir
porteuse

Envisager des projets de mariage et doenfant

Joai re-u Elise individuell emdifétentgsui s avec
phases du protocole

Dans la phase de pré prélevement :

Au départ, Elise ne se pose pas trop de questions quant a son résultat personnel.

ElI'l e nbenvisage pas de changement de profess
enfants. EI | e di tofgudcealal e¢ mre | a vie (voyaagse, sort
du premier entretien en couple : le couple avait une certaine incapacité au départ a

se projeter dans un avenir commun, comme si ils attendaient le résultat pour prendre

leur décision et envisager un avenir commun. « je veux des enfants quel que soit le

résultat, avec qui je ne sais pas »

Son compagnon ne sait plus trop ou il en est
d®mar che. I ne sait pas so6il pourra rester
Senti ment de honte car ®v voque | e fait de ne
guel gqudédun de mal ade, m° me si il sait QqUuoEII s
cachant pas | e caract re g®n®tique de | a mal
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Cette démarchepr ®di cti ve aura permis de poser | a qt

de son couple et de ce qubéils seront capable
Lors doébun deuxi me entretien Elise me dira q
dans | 6espoir de poarpquaos offfirumben rgsutat & saunsre.

Difficulté pour elle de parler de sa maladie, de ses symptémes.

Culpabilit® © | 6id®e de ne pas vouloir resse
La repr®sentation que | 6on a de | a maladie v

son protocole.

Elise se dit tres rassurée par le fait que dans sa famille les personnes malades ne

sont pas exclues. Pour elle |l e sentiment doa
de la déchéance.

Le résultat :

Elise est venu seule a la consultation de rendu de résultat.

Elle est non porteuse

Cbest un grand soul agement, elle a une r ®act
v®cu comme une | ib®ration qui va | ui per mett
Vive ®moti on | 6i d ®eouvdlle a ge®parerdsi r annoncer | a
Le post résultat :

Jébai revu Elise 2 semaines apr s son r®sult
Ell e méexpligue qubéapr s quelques jours dobeu
son fr re. CoO04st quobeé¢l momemtppris duwaivlai ®t dii tt
a personne.

Véritable choc pour Elise, elle est effondrée : prise entre montrer sa joie et cacher sa

peine

Sentiment de trahir ses parents en gardant le secret : secret trop lourd pour elle,

aurait préféré ne pas savoir.

Cette nouvelle déclenche un sentiment de culpabilité vis-a-vis de son frere : mal étre

i mportant, son discours sob6baxe alors sur | 0as
guodoellelre®pare dd°tre non porteuse est trop
moé e f fralliser se pl ace en position de sacrifice,
survivante dans la famille par rapport a son frere, se pose des questions quant a son
appartenance a la famille ?

Son conjoint est quant & lui dépassé par tout ca et demande un soutien

psychologique.

Elise reviendra dans notre service pendant presque un an. Petit a petit, Elise a pu
reprendre | e cours de sa vie et a pu se proj
projet dbéenfant

A ce jour nous noébavons plus de nouvell es.

49



Ce cas clliusitglee qu®diulne petite partie de notr e

Il ne faut pas oublier que le statut de non porteur invite le sujet a réapprendre

vVivre autrement . Lorsqudon a pens® °tre po
doanticipation de c e umemssnEentpeur-é@simportant:, | e bo
Remise en question de sa vie, de ses choix ? Comment vivre sans la peur de la
maladie.

Quant au statut de porteur : Il fait cohabiter le patient avec la crainte :
| 6i ncertitude quodéil avait oinetpas savoirgastai re | e

transformer par une autre incertitude : a quel moment la maladie va apparaitre
?
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Je vais parler a proprement parler de I'annonce diagnostic comme j'ai pu l'observer a
I'ndpital, et de la confronter & la question du temps. Il s'agit du moment ou survient
cette annonce dans la vie de I'enfant, car elle ne produit pas en fonction de cela, il
me semble, toujours les mémes effets. Ma collegue Julie Bonnet Eymard parlera
d'avantage des processus psychigues en jeux observables aprés cette annonce et la
maniére, dont patiemment, le clinicien va accompagner la famille vers le retour a la
vie apres la dite annonce.

Je suis p®dopsychiatre au sein du Centre de
d®f i ciences Intellectuelles | i®es -~ I 6 X. J’
i ssue ddéune coll aboration pl us | ong we, av e
pathol ogie neurologique de | 6enfant. Léinte

Centre de Référence est sollicitée alors méme que la question du diagnostic
neurologique/génétique en lien avec la pathologie observée a été résolue ou est en
cours |odaxpon. Ainsi, cette intervention S
diagnostic étiologique, soit au moment de sa recherche. Au sein de notre
consultation cette question est donc fondamentale.

Du coté de la périnatalité, ou j'ai l'autre partie de mon activité, les questions de
diagnostic agitent le centre diagnostic prénatal et I'annonce la aussi, est également
de mise. Si la génétique est capable de diagnostiquer trés précocément, que peut-on
dire des enfants porteurs d'une maladie de Huntington dont la maladie ne se révélera
gue dans 40 a 50 ans? Faut il arréter la grossesse ? A quels arguments les parents
devront faire appel pour prendre une telle décision ?

Pour votre association ces questions concernent d'avantage le diagnostic de
pathologies neurodégénératives et de quelle fagcon ce diagnostic peut résonner en
fonction de I'age de I'enfant malade ou du moment ou se trouve le processus de
parentalisation de ses référents, mais ces considérations peuvent s'appliquer a tout
type d'annonces de maladies rares et incurables.

Lorsque I'enfant est né et que les troubles ont commencé a se manifester :

Le diagnostic vient alors aprés un temps de recherche relativement long. Les parents
ont été alertés par la créche, par I'école, par I'enfant lui méme. Des discussions au
sein de la famille ont certainement déja commencé.

A ce moment |3, le diagnostic étiologique comporte au moins deux aspects.

Le premier : est gue tant quoi l ndest pas encor e
appara’t al ors cnocmnpeall 6e®l p&nmecnatt ipfr ide tout |
touche | 6enfant mal ade. S o0 nuna prieo>rswr AquElls t 7 C
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on peut sbaccrocher au sens o0o% il d®f i nit u
organise.

Son deuxieme aspectestqu o une f oi s il aéte ®, c O énsatféieg au,

sens juridique du terme comme | e -ldsetadR. Rous :
chercher ° [ ui faire occuper une place dobar
pour ne pas rester prisonniers de cet aspect illusoirement prédictif. Le diagnostic en

effet ne défini pas tout et heureusement !

En | e rel ®guant ) cette place, ce sera |
potentialités de chaque enfant, sur chacun de ses besoins fondamentaux : de la

conscience de soit, la vie psychique, relationnelle et intellectuelle. Je ne vais pas

renter dans ce qui va faire le propos de Julie.

Ces deux aspects définissent ainsi deux temps différents qui se suivent : le premier

ou le diagnostic est recherché et nécessaire et le second temps ou il apparait plus
estompé, a une place plus relative. Cela permet de continuer a construire.

Le moment de | 60®t ablissement du diagnostic a
un moment propice aux conflits pour les familesc ar | a question de | 6®:
di agnostic ®tiologique est intimement Il i ®e
famille) et dans le méme temps engage des réponses du c6té du soin.

Ex clinique en neuropédiatrie ou des choses jusque la pouvaient étre reprochées a
I'enfant parce qu'il ne les faisait pas. Reproches auto-adressés que faisons nous
pour qu'il n'y arrive pas alors que ses copains y arrivent. Le diagnostic vient du coup
la orgnaiser quelque chose. La culpabilité se déplace ailleurs.

Le handicap a fortiori | or squdi l néy a pas
symbolisable, de | 6humai n.
Lébacceptation de | 6enfant avec son handicap
(Pr Aussilloux, A.Ciconne) dans sa famille c'est-a-dire que malgré le handicap, la
famille puisse | e reconna’ tre comme | 6un de:
leur permettant de le connaitre en tant que personne définie par son caractere, ce
quaoi l aime, ce qui | e r app moplsqgee ladhandisaple anc °t
rend tres différent « altérité extréme » dit A. Ciccone.
Ce temps sbaccompagne doébune r®action de | a
du diagnostic du handicap si l e diagnostic
réaction semble chercher a occulter le handicap mais elle a pour but de parvenir a
s6identifier ° | 6enfant, on pourrait dire gl
par R.Kaés est fonctionnel et non pathologique et vise a la réappropriation de I'enfant
par sa famille, le réinscrire dans un processus de filiation. On constate a ce moment-
la que la famille semble avoir du mal a accueillir les marques cliniques des
d®f i ciences de | 6enfant . El'le relie plus vo
| @alg@®r idtbun membre de | a famille comme par
®tait | ent ° | 6®cole, son p re aussi ®t ait b
Cette réaction, a accompagner, correspond alors a un temps pendant lequel la
famill e cherche -~ ce (gune «todsdes Audrest>, dang la t i nt ¢
|l i gn®e g®n®r ationnelle. Cbest seul ement par
cercle familial qguodi l va pouvoir °tre consid
période que la famille cherche a retrouver dans les générations au dessus les
margues de cette paffantasmaide mandmisstonde | denf ant ¢
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T Ensuite pourra so6effectuer son int®gratio
un groupe social englobant la famille (famille élargie) Oncles et tantes, grands

parents, voisins.

T Et enfin son accession ~ | 6autonomie (pr.
les équipes éducatives IME, IMpro, CAT.

Si, une fois intégré le pacte dénégatif se poursuit, il devient un obstacle au processus
de subjectivisation de l'enfant.

A chacune de ces ®tapes sbassocie un partena
plus que parallelement a la réappropriation de la maladie par le cercle familial et
| 6 en f-méme, dvaluie aussila question de la culpabilité.

Toutes| es familles traversent une p®riode doéi n-
trées clairement A. Ciccone, est la de fait. Elle est nécessaire au processus
déappropriation de | a maladie de | 6enfant p .
dans la fami | | e . ElI'l e est pr ®s e nt daceqtel @énétigue s oi t
transmise, de novo, neurologique, psychiatrique). Le cheminement du groupe familial

permet | entement, et il sdbagit | bien doun
partage entre ce qui appartient en terme de responsabilité a chaque membre de la
famille, ° | 6enfant et ce qui ne | eur appart

Il s'agit en réalité d'une ré annonce car elle vient dire ce que I'enfant observe depuis
longtemps. Qu'il est malade. A priori, il I'a remarqué. Il est parfois déja en fauteuil
roul ant , 0% prend des m®dicaments pour | e
beaucoup plus que les autres a la maison, ne va pas a I'école comme les autres, sur
le méme temps d'accueil scolaire. Par fois cest a l'occasion d'une dégardation
gu'apparait la question de la ré-annonce.

Le diagnostic concerne I'enfant directement et bien souvent, on percoit que bien que
les familles, disent qu'elle parlent de tout, ill n'en parlent que dans le sens de la prise
en charge. C'est a dire, du faire, et non de perte, non de différence, de déception. On
rééduque, orthophonie, psychomot, ergothérapie, CLIS ect... Mais pas perte,
déception, tristesse, epuisement, c'est a dire les effets négatifs de la madie sur le
groupe familial. La question de la perte de l'enfant idéal, quelque chose qui explique
a cet enfant pourquoi toute la famille lutte et contre quoi.

Mais pourquoi faut il lutter contre les résistances qui cherchent a évacuer la question
de la maladie. Ne pas parler aux enfants ? Pourquoi ? Parce ce que le point de vue
de l'enfant a toujours été négligé. La psychopatho de l'enfant n'est étudiée que
depuis peu. Puis ils sont parfois déficitaires, malentendants, il est toujours plus facile
de s'identifier a un adulte qu'a un enfant a fortiori s'il est difforme, handicapé.

lls semblent ne pas réagir en consultation. Ne pas entendre. Se retournent
continuent de jouer. Adolescents ils semblent poser peu de questions. Parfois
paraissent méme indifférents. Mais il y a le temps du diagnostic et le temps de la
reprise des choses.

53



Les raisons de |'évitement peuvent étre diverses :

Si on ne | ui parl e pas, cbest pour ne pas av
pas, cb6est agsour Inudbiavpoarrl er . Si |l e di alogue a-
est si difficile ™ ®tablir, cbest parce quodi

dérangeants. En effet, cet enfant |a parfois monstrueux vient interroger les fantasmes
de filiation fautive, pour quelle transgression les parents ont ils punis ? Simone Korff
Sausse (2006,2013)

Et puis dire les mots c'est considérer les choses ne pas les dires s'est annuler
magiguement la maladie. On ne veut pas non plus enfermer I'enfant dans un
diagnostic, cela va I'écraser.

De plus avec le diagnostic viennent la maniére dont les parents le recoivent. Si il
vient représenter le stigmate de la honte, il devient inabordable. Car il revient a dire
gue cet enfant n'aurait peut étre jamais vu le jour si les parents l'avaient su. C'est
celle -1a la crainte principale venir avouer qu'a un moment on a pu souhaiter la mort
ou la disparition de I'enfant handicapé. C'est cela qu'on cherche a éviter en ne
parlant pas. Le fantasme de la mauvaise mere.

L'enfant a l'interdiction de poser la question de ses origines. Il est tenu dans une
situation de double lien et dans le pacte dénégatif de R Kaés. Le but est de nier la
diférence. On attend de celui-ci

de reconna’tre sa diff®rence tout en sbaccep
de ne surtout pas trop infliger aux autres le spectacle de sa difformité ou

de sa souffrance. Etre pareil aux autres humains tout en étant radicalement

différent. Ce qui rend ces situations encore plus redoutables et inextricables,
cbest quobi |l cepbylamétpcacmmneen ipd at-d-dorenun c 6 e st
commentaire qui €luciderait la position contradictoire dans laquelle est pris le

sujet. Le sujet est enfermé dans une contradiction insoluble, dont il ne peut

ni sortir ni dire quelque chose. Les enfants dans leur savoir ou leurs questions
seraient pris dans cette communauté de déni pour n‘avoir pas a aborder la différence
et probablement le sentiment de honte et de culpabilité de la famille(Cicconne et
Ferrant 2008)

Pourtant c'est en verbalisant que I'enfant devient le sujet de ses actes et de ses
pensées. Hors en lui interdisant de parler par le déni, il lui est aussi interdit de
dénoncer les doubles liens et une inhibition intellectuelle secondaire peut voir le jour.
Simone Korff-Sausse nous rappelle a quel point mettre nommer les affects fussent -
ils négatifs peut venir aider ces patients dans I'élaboration d'une place subjective. lls
ont besoin de nommer la déception de leurs parents, le fait que parfois, ils ne veulent
plus d'eux pour parvenir & se situer au sein de leur famille. Pleurer, nommer et se
rapproprier quelque chose de leur condition.

Le moment du passage du spécialiste enfant pédiatre au spécialiste adulte peut
aussi étre l'occasion d'une ré-annonce. Les adolescents aujourd'hui si leur handicap
le leur permet, sont sur internet a fortiori s'ils sont de mobilité réduite. lls ont la
possibilité d'aller chercher les informations comme le font d'ailleurs les parents. Ce
gu'ils n‘ont pas c'est par contre I'écoute par un praticien expérimenté par sa clinique
qui a déja vu des enfants comme eux et qui ont une lecture qu'ils peuvent a cette
occasion restituer. A I'hépital peuvent ainsi s'organiser une double consultation pour
l'adolescent qui sera alors recu simultanément par les deux médecins. Un qui
reprend l'histoire, I'autre qui s'adresse au jeune adulte qui se lance dans la vie
autonome.
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Parfois, a I'occasion d'une consultation pour I'enfant les parents abordent la question
d'une nouvelle grossesse. La question a ce moment la de ce que en fonction du
diagnostic il sera fait de cette grossesse se pose. Pour ré aborder cette question, les
collegues généticiens en général n'hésitent pas a redonner un autre RDV au couple
seul pour que puisse étre ré abordée la question de ce désir de grossesse et de son
devenir souhaité en fonction des diagnostics possibles.

Par fois c'est une recherche a titre systématique qui est faite car il y a un sujet atteint
dans la famille.

Dans de rares cas, un point d'appel échographique occasionne des examens
complémentaires dont la recherche d'examens complémentaires.

Maladie neurodégénérative, maladie de Huntington (dominante age milieu de vie),
myopathie de steinert (tout de suite avec récessif), amyotrophie spinale (de novo), :
pathologies n'ayant pas de retentissement immédiat mais dont la transmission sera
le plus souvent génétigue pénétrance complete mais début de la maladie tardif.
Leuconeurodystrophies ?

Une partie de mon activité est attachée a la problématique périnatale. Il me semble

gue nous ne pouvons pas faire I'impasse de ce que l'effet de I'annonce provoquer sur

un couple encours de construction de sa parentalité.

Plus largement, cette courte partie vise a garder en téte que le moment ou un
diagnostic « tombe » va faire I'effet d'un dénouement ouvrant vers une autre étape

ou d'une bombe capable de provoquer une atteinte sévere des liens parents-enfants.

Le développement des techniques médicales de dépistage et donc les possibilités de
diagnostic ouvrent la voie du c6té des parents, vers le fantasme de I'enfant parfait.

Lorsque le diagnostic concerne un bébé in-utéro nous avons a faire a un bébé

attendu mais pas encore connu. Les premiers temps de la grossesse sont des temps

de réverie ou I'enfant est une simple idée soutenue par les perceptions sensorielles
(naus®es, inconfort, fatigue, mouvements act
personne propre. Le corps non représentable, non réel de I'enfant a venir n'est pas
encore celui que la femme entourera de ses bras. Le seul enfant représentable est
celui de I'enfant que la mere a été. Avoir un enfant revient a avoir un enfant de soi-
méme, l'enfant que l'on a été, c'est I'enfant narcissique. Ou peut étre I'enfant qui
viendra réparer |'enfant premier né malade. Cet enfant qui vient de soi s'accompagne
de l'idée de la finitude. Principe organisateur, une naissance- une mort. Cet enfant
est accompagné d'angoisses de mort Winnicott 1967 a décrit de maniere un peu
provocatrice les . « multiples raisons qu'a la mére d'hair son enfant ». Toute relation
humaine dont la relation mere-enfant n'est pas exempte est construite sur un lien
ambivalent. Les motions négatives seront contenues, refoulées, déviées. Mais si le
fiTtus vVvient ) manquer ) s es dreegelilrdsvjent s
impossible de projeter I'enfant imaginaire, alors les sentiments violents refoulés
peuvent réapparaitre.

D'ou les enjeux du diagnostic anténatal dont l'issue devient rapidement la demande
d'IMG. L'enfant irreprésentable rompant avec l'enfant imaginaire, devient s'il y a une
maladie totalement monstrueux et a peu de moyens de défenses. Il est bien différent
d'apprendre une maladie sur un enfant bien présent par rapport a la découverte
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d'une anomalie chez un enfant qui certes habite le corps de sa mére, mais échappe
totalement a tout contact direct.

Notion du mandat transgénérationnel véritable place qu'aura l'enfant imaginaire
(Lebovici 2002), ou de mandat, mission que la famille attribut a son bébé en lien
avec ['histoire antérieure du couple ou plus largement de la famille entiére.

Le temps de I'annonce s'il vient vite va conduire & un désinvestissement brutal de
I'enfant a naitre.

Le travail va étre aussi celui qu'habituellement est accomplit lors des prises en
charges de traumatisme car le diagnostic fait la obligatoirement trauma. Il va
consister a refaire circuler les représentation que les parents ont de leur bébé a
venir, de les remettre en mouvement pour sortir du désinvestissement de la
sidération si la décision de garder l'enfant se faisait jour.

La représentation du bébé malade vient le plus souvent épouser une histoire
familiale douloureuse et le bébé a venir devient le bébé craint du passé. S'il n‘est pas
trop tard, la question du diagnostic anténatal viendra essayer de dé collisionner ces
deux représentations.

On le voit bien, la réapparition d'un bébé difforme dans un couple, vient aussi dire
quelque chose de ce couple considéré comme monstrueux a son tour. Vient faire
remonter la honte.

La question de la compatibilité du couple dans le diagnostic anténatal. FCS a
répétition et enfant mal formé. Filiation coupable.

Si I'enfant est né mais peu de troubles sont présents. L'enfant est observé le temps
du diagnostic dans une unité médicale et y passe plus de temps qu'aupres de ses
parents. Diagnostic qui tombe & un moment ou les parents commencent a le
découvrir vient recouvrir I'enfant par la pathologie. Le bébé apparait comme un
enfant de la médecine. Seul les soignants professionnels peuvent s'occuper de lui.
La mere, elle, tatonne. Prise dans la recherche de sens de ce qui lui arrive, elle
s0interroge sur ses capacit®s ° °tre | a m
mauvaise mere, venant endiguer ses capacités d'investissement de son bébé.

La meére cherche comment étre la maman de cet enfant la, qui convulse par
exemple. Comment réussir a se réapproprier ce bébé si éloigné de I'enfant attendu ?
Comment trouver des moments gratifiants dans la relation a cet enfant la malgré son
retard et sa maladie ? Comment espérer pour cette meére voir son enfant grandir ?

Il est aisé dans ces circonstances de tomber dans la toute puissance du tout

somatique, ou de « tout décider pour le patienté t an't | 6i mpui ssance e
diagnostic d'une maladie inéluctable et incurable sur les soignants est grande. Tout

prendre en charge, tout cadrer dans le but, au départ louable d'aider cette famille a

porter cet enfant décevant. Mais il est la maintenant, il faut qu'ils y arrivent se disent

les équipes...

'l est aussi bien tentant de prendre des d®c
|l ien avec ce sentiment doéi mpuissance (ne pas
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contre ce sentiment doéi mpui seancencfoatresde<e
est indispensable de se mettre en accord avec les parents.

Au risque bien souvent que tout ceci vient aggraver quelque part le sentiment que
ces parents sont incompétents, mauvais pour cet enfant, ils n‘'ont pas le temps de
réapproprier leur enfant, de pleurer I'enfant révé perdu pour accueillir I'enfant réel.

Je laisse maintenant la parole a Julie Bonnet Eymard ma collegue en neuropédiatrie
qgui va venir développer aupres de vous la question qui est : une fois le diagnostic
posé, comment on remobilise quelque chose qui puisse permettre le retour de la
créativité, du plaisir partager bref de la vie pour cet enfant...

«ce ne sont nullement | es paroles des m®deci
| 6i mp o pauil léslpa&ents a se représenter cet événement qui est arrivé, cet

événement qui est signé, authentifié, nomme par la parole médicale » S. Korff-

Sausse,Le miroir bris®. Léenfant handicap®, sa

Trou des représentations =excesdéex ci t ati on, doéaafjils,gdet s, doé®m
projections/fantasmes tels que :

» Anéantissement/morcellement/démanteélement

» culpabilité primaire/secondaire

» contagion/contamination

» jouissance sadique, infanticide, dévoration

» Vertu

» Exclusion de la communauté humaine, abandon

» Difforme/informe/monstrueux/diabolique = inquiétante étrangeté

» mort
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Sidération

Affects

Projections Emotions

6- ENJEUX

» (ré-)intégrer le patient dans la communauté humaine

» se faire int®grer dans | 6espace
» soutenir la renégociation des liens (solidarité/intimité)

» construire une rythmicité soutenable

» se dégager du traumatique

» faire ré-émerger les pulsions de vie

» les reconnaitre capables de traverser la crise, porter leur maladie, faire
entendre leur voix singuliére, assumer leur mort, laisser leur trace

7- L&ECOUTE DU PATIENT ET DE SA FAMILLE

(@}

» sbajuster © |l a temporalit® : sui

clos inte

vrIe en an

» s6int®resser ° | 6actuel (besoins/ humeur s)

» Permettre le refoulement nécessaire et la lente répétition du méme
» entendre ce qui ne se dit pas, le non-verbal
» r e Vv e n ihrstoire durpatieng de la famille

» solliciter les représentations, émotions, angoisses
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»

»

»

»

»

Ouvrir, déplier, proposer des fils associatifs
Laisser ou aider les conflits a émerger

traverser les pertes, partager les affects, les réves
accepter de laisser se déployer les paradoxes

construire une histoire commune et singuliere

=> se laisser surprendre/faire un petit pas de coté

»

»

»

»

0

So6a
| e

s 6 ° t rm@&mesran¢ontré dans ses « zones sinistrées » pourquoi je suis la ?
quisuis-j e ? | u s-paler®Zomment ?savec qui ?

Sursaut/éveil éthique : altérité maximale et choix éthique sans fondement,
sans appui, sans preuve => | bautre, point

demeurer dans | 6i mpesi ssance: faire avec
ratés/malentendus/déceptions/pertes/deuils, avec le manque constitutif de
toute relation

reconnaitre que la vie est la malgré tout : en reconnaitre les signes mémes
mi ni mes chez | 6autre mbéaide ~ | es reconna

apprendre aveccloguwire@er mpdod Ltddresp®B r er enc
nouveau, chaque matin, quoiqudil arrivee

ffranchir du statut de prisonniers du des
nseigne de | a vie, vivante et d®siranteée
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Le patient et la famille :

(sign

t d®sespoir

- Dispose des information subjectives
- Ont eu des renseignements (MT, collegue, | nternet é)
- Sont habit®s par de | 6espoir e
- des craintes et incertitudes (état émotionnel),
- Dans | 6attenteé
Le médecin :

- Dispose des information objectives

- CAT pour obtenir un diagnostic

- Reésultats pour confirmer diagnostic

- Connaitle projett h®r apeuti que [/ de
- Est sensé « savoir »

PEC

, | es

Guide de Robert Buckman «Sdassoir powr parleré!

1°temps: Conditonsddéenvi ronnement : |

oc al

2 ° temps : Evaluer ce que le patient sait déja, (Questions ouvertes).

c al

3° temps : Rapporter les informations et données médicales de maniere simple et

non cont r autliser tndangagepe&u technique.

me

4 ° temps : Laisser exprimer les émotions en réactional ® a n n o n ¢égitimet. e s

5 A temps

De ma n dla compris, sep guéstioasnt ¢

6°temps: Toujours inscrire | e r®v®l
perspective de « Prise en charge » au moins des aspects concrets immédiats.

e qu

0i

ation
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Les soins palliatifs pédiatriques :

Groupe 1

Enfants présentant des conditions pour lesquelles un traitement
curatif est possible. Les soins palliatifs peuvent étre nécessaires
pendantdesp ®r i odes d 0ounguamies trattaments
curatifs sont inefficaces.

Exemples : cancer, atteinte cardiaque, rénale ou hépatique importante.

Groupe 2

Enfants présentant des conditions ou une mort prématurée est
inévitable. Ces enfants peuvent avoir besoin de longues périodes de
traitements intensifs destinés a prolonger leur vie et a leur permettre de
participer a des activités normales pour des enfants de leur age.
Exemples : fibrose kystique , dystrophie musculaire.

Groupe 3

Enfants présentant des conditions progressives sans espoir de

guérison. Les traitements offerts a ces enfants sont uniquement
palliatifs et peuvent sO6®tendre
Exemples : mucopolysacccharidose, Leucodystrophie, amyotrophie
spinale, dystrophie neuroaxonal e{

Groupe 4

Enfants présentant des problémes neurologiques graves accentuant
leur vulnérabilité et accroissant les risques de complications pouvant
amener une détérioration non prévisible, mais considérée comme non
progressive, de leur état.

Ex : accidents avec atteintes neurologiques, paralysie cérébrale grave.

Groupe 5

Nouveaux-n ® s dont | 6es pt®ashmtéce de vVvi e

Groupe 6

Membres doéune famille ayant perd
suite doune mal adie, doune situal
ou débune perte dans |l a p®riode p

Exemples : traumatismes, mortinaissances, avorteme nt s, S U

*Selon la dixieme classification internationale des maladies (CIM-10),
une cause externe peut étre un accident de véhicule a moteur, une
chute, une noyade ou une submersion accidentelle, une exposition a la
fumée , au feu ou aux flammes, une lésion « auto-infligée » (suicide) ,
une agression (homicide), ou toute autre cause non liée a une maladie.
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21 Annonce dbébentr ®e en phase palliatiywv
Faut-il annoncer ou accompagner ?

- Dépend du contexte
o familial (pathologie, &ge, contexte familial, socio c ul t ur el é)
o de la posture médicale
0 du médecin

-« Qui a peur de quoi ? »

Difficult®s pour | e m®decin de passer dobdune
- I ntervient posate | dauquie,ent’2 hilem pour | 6a
Vers une posture ou

- il intervient, "o asran rs adveo ilré aauitdree | 6autr e

Les attitudes dépendent du médecin et de ses peurs :

- De faire mal

- De se tromper

- De laréaction des parents

- De montrer ses propres émotions

- Du sentiment do®chec
- Annoncer le pire pour annoncer des bonnes nouvelles par la suite
- Minimiser le probleme

- Intellectualisation

- Etre expéditif

- Dire des choses et son contraire

- Projection de nos propres peurs

Un enjeu do®quilibre entre trop et pas assez

Annonce ou accompagnhnement Rbdrunepriseencdcharget i on pa
globale, i | sbagit plus doéun aaocmede sonspaliagfsou que d
de fin de vie.

Investir le champs du projet de vie et de soin
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22 Ldbannonce : un enjeu de communicat:i

Coté médical :
A différence entre :
T Ce quditl 6on
i Ce que | 6on avait | O6intention de dire
i Ce que | 6on est arriv® ° dire
Coté parents et patients :
A différence entre :
i Ce que | 6on entend
I Ce que | 6on comprend
i Ce que | 6on arrive ~ int®grer
A Condition de | 6environnement cal me Quémps
savent (temps 2, 3 et 5)
23 Léannonce : un enjeu de | a tempor al
Coté médical :
A « Cay est, ils savent tout »
A «Mais comment -a ? X»e leur ai expliqu®é

Enjeux pour tous les soignants
A De reconnaitre ce décalage
A De permettre lo@axpreessirer odenull ati on > r ®c¢

T «j6ai juste entendu que cbdest gravee
i «je nbdbai ri»n comprisé

A Peut étre repris par tous les soignants

A Rester dans |l a narration de | 6autre

A Passer la main si on est dépasser (clarifications > explications)
I «comment- a va ?é.et Vous ?
I «-a nbdéda pas | 0 adequedobsalrive@p é . qubest

24 Quoboeet g u omauvase gouvelle » ?

A Notion variable qui dépend :
T Du point de vu de chacun
De sa propre compréhension de la situation
De la gravité de la situation
D e esbair / désespoir de chacun
De | 6attente personnell e

To To o To
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A Des ressources de la personne et son entourage
A Notion de temporalité
T De | 6®t at ®moti onnel de chacun

Faire évoluer sa propre posture : Ouvrir sur un chemin possiblep | ut * tenferrmee d 0
dans une réalité. Ne pas ajouter du drame au drame, compassionnel triste

3.1Ladiscussi on de non r ®aMTiémati on, dbéune L
But : aider faiiret ®@d nfe,i rqeeeawvteumges &€ pl us c 0
pi & eofuaicre moins, ecbest faire mieux
Entretien tr s difficile
A Car ansBansed®cojet
A Dans ce conbgettedeuvce
A Discours technique, d®cisionnel
A Projection vers |la fin de vie
ﬁPeue Y¥®cu c opmniep agnaed eécolna mor t
Chemi nement/ explications/ di scussi on
Ala d®marche est celle du respect de | a
Ala d®marche est celle do6o®viter une obs
éune d®marche dbéanticipation pour ®vite
Quand fta&i d®@maetc he?
Ouverture de cette discussion : autour de 10
E x Mal adi e neurol ogique, m®taboliqueée
I Passage mal adie chronique |/ phase pal/l
i Passage plurifactoreart, souvent moins
i Passage plusormdprHdndare epar | es parents
T Souvent plusieur spgpsaseragers ecap r ®a pour
I V®cu des parents en cas dobéaggravation
A Passer un cap en r®animati on
A Accompagnement, cheminement plus | ong et
A D®cision déune LAT r®versible ?
A Mutation en r®ani mation possible en maint

3.2 Particularités des LAT en amont
La d®marche de | a LAT se situe dans un cont e

A Dans un contexte de sirteudtniverstp @l Ipiaat idee
A Dans une situation aux enjeux multiples
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i Place de | a PEC domicile, fratrie,
I Anticipations des aggravations
A Projection vers |la fin de vie difficile e
A Ri sque de d®cal age et doilnecsompr ®hension d
A Avec un patient conscient, avec une auton
I La d®cision coll ®gi ale peut inclure | e
A Dans une d®cision abstraite et th®orique
A La d®cision doéune LAT se situe
I dans un espace temps plus 1|1 ong
I Dans une siadaluatdenf fagilli t® et vul n®r a
i Dans un environnement dodacteurs doinfl
A M®decin et soignants qui ont int®gr
A M®decin edquison @omin®ga® | e sens de ¢
ALa familleoilsésns@&mis, les v
Enjeu majeur avoir int®gr® soi m°me que | a
Un accompagnement et une r®®valuation de | 0:
nous semble indispensable
Quell e est | a doiafrfti cduel tn® tproeu rp rro®arlei ser une a
une d®marche de LAT en amont ?
A De nous projeter vers la fin de vie, |l a m
A Dobaborder | a non r®animati on
A De communiquer autour de ce que nous ai mo
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