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INTRODUCTION

Le syndrome de RETT est resté méconnu jusqu'aux années 80. 11 a alors bénéficié de
l'intérét porté aux maladies génétiques d'une part, et aux causes organiques des comportements

autistiques d'autre part.

Des milliers de patientes sont maintenant connues et I'incidence de ce syndrome est
vraisemblablement égale ou supérieure 4 celle de la phénylcétonurie qui est l'objet d'un dépistage
systématique a la naissance. On peut donc considérer que le syndrome de RETT représente un

probléme de santé publique.

L'intensification de la recherche dans les domaines de la génétique, du développement et du

fonctionnement du systéme nerveux permettra d'élucider les causes de ce syndrome.
Y

A partir d'une situation clinique, nous nous sommes intéressés au syndrome de RETT et
nous avons appris l'existence de I'Association Frangaise du Syndrome de RETT (A.F.S.R.).

Nous avons choisi de nous interroger sur I'essor des associations de parents d'enfants
malades et ses répercussions sur le patient, sa famille, le médecin généraliste et les autres

professionnels.



La littérature s'est enrichie de trés nombreuses publications sur le syndrome de RETT ces
derni¢res années. Nous exposons, dans la premiére partie de notre travail, les éléments permettant
le diagnostic du syndrome et quelques pistes de prise en charge de ces patientes.

Nous présentons, dans la deuxiéme partie, I'histoire clinique a laquelle nous avons été
confrontés.

La troisiéme partie nous permettra d'aborder les associations familiales sous différents
angles.

Enfin, la derniére partie, consacrée a I'A.F.S.R, nous offrira la possibilité de discerner plus
précisément quel peut étre le réle d'une telle association et comment I'A F.S.R tente d'atteindre ses

objectifs.



[[ PREMIERE PARTIE : LE SYNDROME DE RETT |

1 DIAGNOSTIC POSITIF

1.1. Définition

Ce syndrome porte le nom du professeur Andréas RETT de Vienne (Autriche) qui l'a décrit

pour la premiére fois en 1966.

C'est une encéphalopathie évolutive touchant presque exclusivement les filles, débutant
avant I'dge de 18 mois apres un développement initial apparemment normal , et conduisant a une
infirmité motrice progressive.De cause inconnue , il ne bénéficie aujourd'hui ni de marqueur

biologique ni de traitement spécifique .

Le syndrome a été largement ignoré jusqu'a la publication collective de HAGBERG (Suéde),
AICARDI (France), DIAS et RAMOS (Portugal) en 1983 au sujet de 35 patientes.
En 1985, 605 observations étaient recensées a l'occasion du congrés américain de génétique

consacré a cette affection. En 1988 , 1500 cas sont reconnus dont 600 aux Etats-Unis .



La prévalence du syndrome est estimée a 1 sur 15000 filles en Ecosse et en Suéde |, ce qui
est le double de la prévalence de la phénylcétonurie dans ces pays (43). En France 250 cas étaient
dénombrés en 1992 ; le syndrome de RETT représenterait 15 a 20% de I'ensemble des

encéphalopathies progressives chez l'enfant (1).

[l est décrit avec une répartition ubiquitaire a travers le monde, toutes les ethnies sont

touchées.

Son coiit humain et de santé publique est donc lourd et ne peut étre négligé.

1.2. Clini

1.2.1. Les quatres stades du syndrome de RETT

Ils ont été décrits par HAGBERG en 1986.

Les filles atteintes ont un développement initial normal. La préhension volontaire est
acquise, et méme une préhension fine avec la pince pouce-index. Cependant, les parents qui ont un

deuxieme enfant disent souvent que la fillette atteinte était "plus calme", "moins active" avec

éventuellement un léger retard pour les acquisitions motrices (2).
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stade de stagnation

[l survient entre 6 et [8 mois et sa durée est de quelques mois. Il est caractérisé par :

- une stagnation du développement et des acquisitions
- un ralentissement de la vitesse de croissance du périmétre cranien
- une perte d'intérét pour les activités de jeu

- une hypotonie

stade de régression rapide

[I survient entre 1 et 3 ans et sa durée est de quelques semaines a quelques mois. I est

caractérisé par :

- une régression importante du développement avec irritabilité

- une perte de l'usage volontaire des mains

- des crises d'ordre épileptique .

- des stércotypies manuelles : torsion, accrochage, applaudissement,
mise a la bouche des mains

- des manifestations autistiques

- une insomnie

- des comportements auto-agressifs (mdchonnement des doigts ...)
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stade de stabilisation apparente

Il survient entre 2 et 10 ans et sa durée est de quelques mois a quelques années. 11 est

caractérisé par :

- un retard mental profond

- une amélioration des traits autistiques

- des crises épileptiques

- des stéréotypies manuelles typiques permanentes

- une ataxie et une apraxie prononcées

- une spasticité

- une hyperventilation avec aérophagie, suspension de la respiration (apnée durant la période
de veille)

- une scoliose précoce

- un bruxisme

stade de détérioration motrice tardive

Il survient aprés I'dge de 10 ans et s'étend sur des années. Il est caractérisé par :

- une para ou tétraparésie spasmodique
- une scoliose progressive avec fonte musculaire et rigidité

- une baisse de la mobilité (maintien en fauteuil roulant)
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- un retard de croissance staturo-pondérale

-une amélioration du contact par le regard

- un regard fixe "impénétrable”

- une absence manifeste de capacités de compréhension et d'expression verbales
- des troubles trophiques des pieds

- une baisse de la fréquence des crises épileptiques

Les formes prolongées chez l'adulte sont encore peu connues, l'espérance de vie parait
subnormale mais cette survie se réalise souvent dans un état de détérioration neuropsychique
gravissime chez un sujet alité, rétracté, sans aucune autonomie. La sévérité de l'atteinte
neurologique est cependant trés variable. Certains adultes ayant dépassé la trentaine sont encore
autonomes alors que certains enfants deviennent rapidement grabataires aprés 10 ans .Les décés
pendant l'enfance ou I'adolescence sont généralement dus aux déficiences nutritionelles ou aux

complications des troubles respiratoires (37).

Cette classification en quatre stades ne correspond pas toujours a la réalité : la perte des
acquisitions et le comportement autistique de la phase de régression rapide peuvent n'étre que
partiels, la date d'apparition des manifestations convulsives est trés variable, le degré de

détérioration mentale est variable tout en restant, en régle, important (4).
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1.2.2. critéres diagnostique

Des criteres d'inclusion, appuyés par des critéres d'exclusion ont été définis lors de la
seconde conférence internationale sur le syndrome de RETT a Vienne en 1984, modifiés ensuite
par le "RETT Syndrome Diagnostic Criteria World Group" en 1988. Ils sont certes arbitraires mais
représentent les caractéristiques de la grande majorité des cas diagnostiqués. Le diagnostic ne peut
étre retenu qu'en I'application stricte des criteres, ce qui permet la constitution d'une population
relativement homogene utilisable pour la recherche . Des formes atypiques ou frustes existent ; le
sexe des enfants atteints n'est plus retenu comme critére d'inclusion mais tous les cas rapportés chez

des gargons ont un profil évolutif différent et présentent plusieurs atypies (1).
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critéres nécessaires

- période pré et périnatale apparemment normale

- développement psychomoteur apparemment normal jusqu'a I'dge de 6 mois

- périmeétre cranien normal a la naissance

- ralentissement de la croissance céphalique entre 6 mois et 4 ans : 2 écarts types ou plus en

dessous de la moyenne

- perte de l'utilisation volontaire des mains entre 6 et 30 mois , associée a des troubles de la

communication et a un retrait social

- absence de développement du langage, ou développement d'un langage trés rudimentaire,

associ¢ a un retard psychomoteur sévére.

- stéréotypies manuelles de torsion / pression, battement / tapotement,
frottement /"mouvements de lavage". Ces automatismes apparaissent aprés la perte des
acquisitions antérieures ; bien que non spécifiques du syndrome, ils sont assez
caractéristiques et sont un des €léments indispensables pour retenir le diagnostic. [l s'agit
de stéréotypies associant la bouche et les mains, avec des tapotements sur les dents ou la
langue sortie de la bouche. La succion ou le léchage des mains sont responsables de
Iésions cutanées. Un autre type de stéréotypies concerne uniquement les mains qui restent
jointes sur la ligne médiane du corps, devant la poitrine, avec des mouvements de

claquements, frottements des mains ou torsion des doigts. Il peut exister également des
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stéréotypies se limitant a une flexion / extension rapide des doigts sur la paume des mains

qui sont maintenues sur les cotés de part et d'autre du corps (1).

- apparition d'une apraxie de la marche et d'une apraxie / ataxie du tronc entre 1 et 4 ans. Il
s'agit d'un trouble de la coordination assez particulier, décrit parfois comme un

"tremblement du tronc" ou comme une "ataxie avec secousses” (1).

- diagnostic non affirmé jusqu'a 2 a 5 ans d'dge. L'évolutivité dans le temps des signes

neurologiques et du comportement est un élément primordial.

critéres de soutien (en faveur du diagnostic)

- dysfonctionnement respiratoire

- épisodes d'apnée pendant la veille, hyperventilation intermittente

- épisodes de blocage de la respiration, expulsion forcée d'air ou de salive

Pendant le sommeil le rythme respiratoire est régulier, la saturation en oxygéne normale.
Les enregistrements polygraphiques de veille montrent une alternance de périodes de
désorganisation du rythme avec pauses respiratoires et désaturation en oxygene, suivies
d'acces d'hyperventilation. Ces accés ne sont pas simplement un effet secondaire mais
témoignent probablement d'une stimulation excessive des centres respiratoires au niveau du

tronc cérébral (19) ; ils sont aggravés en cas de stress ou d'émotion (2).



- anomalies €lectro-encéphalographiques

- crises convulsives

Elles concernent 70 a 80 % des patientes, surviennent en général entre 3 et 5 ans et sont
facilement contrdlables par les anticonvulsivants. Les anomalies de I'E.E.G. sont presque
constantes méme en I'absence de crise ; I'évolution des tracés avec l'dge est assez
stéréotypee et I'E.E.G. est le seul examen complémentaire caractéristiquement pathologique
dans ce syndrome. Les crises sont le plus souvent généralisées, convulsivantes ou non :

toniques, myocloniques ou atoniques.

- spasticité, souvent associée a une atrophie musculaire et a une dystonie

- troubles vasomoteurs

- scoliose (60 a 80 %) : l'incidence croit avec 1'dge, elle se produit généralement pendant la

deuxieme décade (4) mais peut se développer dés 6 ans (47) .

- retard de croissance : une décélération de la croissance pendant la petite enfance peut étre

un indice précoce (16) .

- pieds hypotrophiques : flexion plantaire et hypotrophie des pieds sont retrouvées chez 89%

des patientes par Witt Engerstrom (51) .



criteres d'exclusion

- retard de croissance intra-utérin

-visceromégalie ou signes cliniques d'une maladie de surcharge

- rétinopathie ou atrophie optique

- microcéphalie congénitale

- signes en faveur de lésions cérébrales acquises en période périnatale

- signes en faveur d'une maladie métabolique identifiable ou d'une maladie neurologique

progressive

- maladie neurologique acquise suite a une infection ou a un traumatisme cranien sévere

=>» formes frustres : l'existence de formes frustres ou incomplétes parait démontrée :
certains signes sont inconstants ou tardifs comme la microcéphalie, 1'épilepsie ou les signes
pyramidaux . Chez certains enfants les praxies manuelles sont plus ou moins conservées en
particulier lors de situations attirantes et non imposées (10) . Il est des cas ou les stéréotypies
manuelles restent discrétes, d'autres ou 'atteinte intellectuelle et les troubles relationnels sont moins
marqueés (44,53).
Dans certains cas, c'est a I'adolescence ou a l'dge adulte que peuvent apparaitre et se préciser

les manifestations du syndrome de RETT (4).



> formes familiales : quelques cas tamiliaux ont été rapportés : demi-soeurs,

Jumelles monozygotes (32) et un cas mere-fille, ils sont exceptionnels.

> formes atypiques : le développement psychomoteur au cours des 6 premiers
mois est anormal, la microcéphalie est congénitale ou la maladie est annoncée par des spasmes

infantiles avec des stéréotypies manuelles transitoires (23).

=¥ formes masculines : quelques cas isolés sont rapportés dans la littérature (8) mais

ils ne correspondent pas a une forme "classique" indiscutable (13).
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1.3. Kxamen o ir

1.3.1. Examens biologiques

Les dosages sanguins, urinaires ou du liquide céphalo-rachidien (L.C.R.) ne donnent rien.

- l'alcalose hypocapnique et I'hypoxémie résulteraient de I'hyperventilation (45);

- I'hyperammoniémie (RETT) n'est pas confirmée, pas plus que I'hyperlactacidémie et
I'hyperpyruvicémie a l'origine de la dic¢te cétogéne prescrite par certains auteurs

(HAAS) (43),

- la chromatographie des acides aminés sanguins et urinaires est normale;

- les dosages des divers neurotransmetteurs centraux étudiés, du G.A.B.A. et d'un certain
nombre d'acides aminés et composants apparentés dans le L.C.R. ont donné des résultats
normaux (24,38);

I1'y aurait une augmentation du taux d'endorphines (5 études) mais elle est retrouvée dans
de nombreuses maladies neurologiques, de plus il existe un recouvrement des distributions

des titres entre population saine et pathologique (28,48).

Des études récentes ont identifié des anomalies subtiles de la fonction thyroidienne et de la

tolérance au glucose qui restent a confirmer et a exploiter (6).
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. 7 a2

3.2. Examens i -

Le caryotype est le type féminin 46XX.

L'essentiel des recherches génétiques a été orienté vers le chromosome X, d'autant qu'une
étude sur 30 cas montre une inactivation préférentielle partielle de 1'X paternel.

Les microdélétions et translocations sont exceptionnelles. Des recherches de fragilité de 1'X
sont faites, par analogie avec le syndrome de I'X fragile (forme d'autisme ne touchant que les

garcons) mais aucun site fragile n'a été confirmé dans I'ensemble des cas étudiés (9,20).

Les biopsies de peau, de conjonctive ou de muscles n'ont retrouvé aucune anomalie

caractéristique .

Les biopsies cérébrales et autopsies confirment la réduction volumétrique et pondérale de
l'encéphale (13 a 33%). Quelques études montreraient une involution des structures de la moelle,
des ganglions de la base et peut-étre du cervelet. La réduction de la pigmentation du locus niger
évoque une anomalie de la voie dopaminergique a laquelle s'associeraient des anomalies du
systéme cholinergique. Mais les résultats des différentes études sur les métabolites de la dopamine,
la sérotonine ou la noradrénaline sont plutdt contradictoires (29,49).

L'hypothése selon laquelle, il s'agirait d'une maladie métabolique reste probable ; les études
de cytogénétiques et de biologie moléculaire ont actuellement la priorité en l'absence d'anomalies

biochimiques (34).
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[.3.3. Examens neurophysiologiques

L'électromyogramme présente des signes discrets de dénervation (AICARDI)

Les vitesses de conduction nerveuse sont normales

Sur I'¢lectroencéphalogramme ( E.E.G. ), il n'y a pas d'anomalie pathognomonique mais il
est rarement normal (17,18).

On observe un rythme de base lent et monotone dés 18 mois ; puis de 3 a 8 ans des ondes
lentes intermittentes et rythmiques entrecoupent par bouffées le tracé. Des décharges paroxystiques
a type de pointes-ondes ou de foyer de pointes sont nombreuses pendant le sommeil mais rares
pendant la veille. L'activité de fond se ralentit, son amplitude diminue avec 1'dge.

La surveillance E.E.G. au rythme d'environ un tracé par an peut étre utile. Il est d'ailleurs
préférable de réaliser des enregistrements polygraphiques permettant de surveiller le rythme
respiratoire, les pauses peuvent en effet étre suffisamment longues pour provoquer des pertes de

connaissance (2).
On ne décele pas d'anomalies spécifiques sur I'électrorétinogramme, les potentiels évoqués

visuels sont normaux , les potentiels évoqués somesthésiques et auditifs sont perturbés de fagon

inconstante (7,54).

1.3.4. Examens neuroradiologiques

Les anomalies retrouvées ne sont pas spécifiques : atrophie corticale ou légére dilatation
ventriculaire ; la densité de la substance blanche est normale .11 y aurait une atrophie cérébelleuse

progressive augmentant avec 1'dge (26) .



L'examen cérébral par gammagraphie a émission de positons (27) parait constituer un
moyen d'investigation en mati¢re de diagnostic précoce ; il a montré une hypoactivité trés marquée,
intéressant de fagon symétrique les lobes pariétaux et occipitaux des hémisphéres cérébraux et le

cervelet, avec au contraire une hyperactivité au niveau des noyaux gris centraux.

Malgré l'absence de constatations neuropathologiques spécifiques, la base
physiopathologique pouvant expliquer les symptomes moteurs trés particuliers du syndrome de
RETT (troubles du tonus musculaire, des attitudes et de la locomotion, stéréotypies) et leur
apparition en fonction de I'dge, est certainement la déficience des systémes noradrénergique,
sérotoninergique et dopaminergique (30), elle méme peut-étre secondaire aux troubles

respiratoires (33).
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2 DIAGNOSTIC DIFFERENTIEL

Les hésitations diagnostiques changent en fonction du stade ou est vu I'enfant mais en

pratique la discussion tourne autour de deux diagnostics majeurs : les encéphalopathies évolutives

et l'autisme.

Le tableau qui suit regroupe les différents diagnostics qui peuvent étre évoqués a chaque

stade clinique (7).

Stades

Caractéristiques cliniques

Diagnostics différentiels

phase de stagnation
6 - 18 mois

* stagnation des performances
psychomotrices

* désintérét pour le jeu

* hypotonie

* ralentissement de la vitesse

de croissance du périmetre cranien

* hypotonie congénitale bénigne
* syndrome de Willi-Prader
* infirmité motrice cérébrale infantile

phase de dégradation
rapide
1-3ans

* régression rapide et importante
des performances

* perte des manipulations

* stéréotypies manuelles

* épilepsie

* perte du langage

* manifestations autistiques

* insomnie

* autoagressions

.

* gutisme ou psychose infantile
* trouble de 'audition ou de la vision
* maladies neurométaboliques
- déficit en Ornithine Carbamyl
Transférase
- phénylcétonurie
- céroidolipofuschinose
* sclérose tubéreuse de Bourneville
* encéphalopathies épileptiques
- encéphalite
- syndrome de West

phase intermédiaire
2-10 ans

* retard mental profond

* épilepsie

* stéréotypies manuelles

* hyperpnée - apnées

* scoliose

* bruxisme

* amélioration des signes d'autisme

* dégénerescences spinocerébelleuses

* leucodystrophie et maladies de
surcharge

* dystrophie neuroaxonale

* syndrome de Lennox - Gastaut

* syndrome d'Angelman

* paralysie spastique avec ataxie
d'origine centrale

phase de détérioration
tardive
aprés 10 ans

* signes de dysfonctionnement des
motoneurones spinaux

* scoliose, amyotrophie, hypertonie

* perte de I'autonomie motrice

* absence de langage

* atténuation des signes épileptiques

toutes les affections dégénératives
du systéme nerveux
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2.1. les encéphalopathies évolutives

Elles recouvrent de multiples diagnostics qui seront généralement écartés par les données de
l'examen clinique et de I'anamnése. Elles peuvent pour la plupart étre éliminées par des examens

complémentaires simples orientés.

Les maladies génétiques liées aux troubles du métabolisme des acides aminés, des glucides,
des sphingolipides (gangliosidoses, leucodystrophies) ou des acides gras (ceroidolipofuscinose,

Refsum) sont déterminées par un déficit métabolique précis et détectable.
Un bilan ophtalmologique décelera une rétinite pigmentaire.

Certaines encéphalopathies convulsivantes = syndrome de West, syndrome de Lennox-

Gastaut, peuvent parfois poser un probléme diagnostique plus délicat.

2.2. 'Autisme

C'est le diagnostic qui est porté en premiére intention lorsque l'enfant est vu au stade de
dcbut autour de 1 an. A ce moment les signes neurologiques objectifs sont encore minimes et les
traits autistiques dominent : troubles de la communication, absence de langage, activité pauvre et
stéréotypée. Pres de 80% des cas classiques de syndrome de RETT ont d'abord été suspectés de

souffrir d'autisme (13) .
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Quelques détails pourraient faire évoquer un syndrome de RETT : le sexe féminin, la perte

de l'usage des mains, la marche dandinante et mal assurée, les périodes d'hyperpnée (43).

OLLSON et RETT (31) insistent sur la nécessité d'étudier avec beaucoup de rigueur et de
précision les comportements social et manuel des jeunes enfants. Leurs travaux montrent que les
capacités d'échanges sociaux des fillettes syndrome de RETT se démarquent nettement de celles
des autistes qui ne regardent les gens et les objets que de maniére fugace, rejettent le contact avec
les personnes, alors que les fillettes syndrome de RETT semblent apprécier particulierement les
contacts sociaux, recherchent le contact par le regard et ne refusent pas les contacts corporels ou les

marques d'affection.

Les autistes manipulent les objets de maniére inappropriée mais avec une bonne adresse, les
difficultés de comportement manuel du syndrome de RETT ressemblent davantage & celles des

sujets apraxiques (36).

Apres quelques années, la différence devient nette :

- le comportement autistique s'améliore, il n'y a pas de stéréotypies a type de tournoiement
sur I'axe ou d'agitation des bras comme des battements d'aile.

- les troubles neurologiques dominent avec la microcéphalie, l'ataxie du tronc et des

membres inférieurs et la gravité de I'épilepsie.

Le bruxisme et les troubles respiratoires font en principe défaut dans 'autisme.



3 L'INTERET D'UN DIAGNOSTIC

Un diagnostic précoce permet évidemment une prise en charge adaptée de I'enfant et de sa
famille mais il convient également de faire ce diagnostic a posteriori chez des filles qui ont été

considérées pendant des années comme psychotiques ou [LM.C (52).

Il pourra orienter I'équipe soignante par sa connaissance du syndrome, de ses particularités
évolutives et des expériences d'autres professionnels de fagon a prévenir ou retarder I'apparition de

certains troubles.

Il est primordial pour la Recherche de recenser le plus grand nombre de patients pour
découvrir une étiologie et un traitement spécifique.
Les généticiens insistent sur I'intérét d'un arbre généalogique le plus complet possible pour recenser
sans exception les rares cas familiaux afin de poursuivre I'étude du génome (cartographie de 1'X).
Des €tudes biochimiques sur les anomalies des systémes dopaminergiques et cholinergiques, causes

ou conséquences de la maladie, sont en cours.

Parallélement a ces recherches, des études cliniques sont nécessaires en ce qui concerne
I'épilepsie et les caractéristiques évolutives du syndrome pyramidal et extrapyramidal. La recherche
sur la scoliose concerne la caractérisation tridimensionnelle des courbures et leur évolutivité, le
retentissement et le risque anesthésique des scolioses, la spécificité des corrections instrumentales a
développer.

Les capacités de désignation par le regard doivent également étre évaluées.

Enfin la sémiologie clinique a l'dge adulte est encore mal définie du fait de l'individualisation

récente du syndrome.



La mise en évidence du Syndrome de RETT chez un enfant peut permettre a la famille de se
sentir sécurisée dans une certaine mesure par le fait d'un diagnostic, certes redoutable, mais
appropri€.

La reconnaissance de ce diagnostic, prépare les parents aux phases suivantes, évitant qu'ils
se découragent lorsque la détérioration progressive classique s'installe malgré leurs efforts continus,
écartant alors d'autres hypotheses culpabilisantes (incompétence de la famille, dépression de la
mere...). Elle dispense I'enfant des examens complémentaires agressifs et répétés dont on sait qu'ils
n'apportent rien. Elle autorise un traitement immeédiat et approprié de certaines manifestations du

syndrome (épilepsie) dés leurs premiers signes (35).

Elle facilite le conseil génétique car il n'y a pas de récurrence habituelle, mais les rares cas
familiaux doivent aussi étre pris en considération, en l'absence de possibilité de diagnostic prénatal.
La brutalité d'un diagnostic aussi péjoratif ne doit pas conduire a une démission des parents

et il convient d'étre prudent pour conserver une motivation thérapeutique dynamique.



(8]
[S]

4 PRISE EN CHARGE

Cette prise en charge nécessairement multidisciplinaire, doit reposer sur un projet global
adapté a chaque patient.

Ce projet suppose une ¢valuation préalable des capacités de l'enfant : potentialités et
difficultés. 1] devra étre réévalué en fonction des phases de la maladie et respecter les désirs et les

possibilités d'investissement des parents.
Nous allons voir quels sont les objectifs de la thérapie puis quels moyens peuvent étre
utilisés. ,

4.1. Objectif:

Nous discernerons la prise en charge du handicap puis la prise en charge éducative bien que

celles-ci soient interdépendantes et doivent étre menées conjointement.

4.1.1. Prise en charge du handicap

Il y a la un objectif de santé globale : limiter les répercussions de la maladie de fagon a

assurer le meilleur bien-étre possible.
C'est une prise en charge lourde,qui doit étre régulicre.

Pour des raisons physiologiques, psychologiques et sociales évidentes, la motricité est
importante ; il convient donc de conserver la plus grande mobilité possible et des positions

correctes des articulations.



33

L'ataxie est généralement l'une des premiéres manifestations motrices des fillettes. De la
perte du sens de I'équilibre peut découler un enraidissement de certaines articulations qui vient
limiter leurs capacités d'évoluer d'une position a une autre.

On entretiendra et facilitera la station debout et la marche, ce qui, de plus, retardera les

déformations comme la scoliose.

La spasticité se développe habituellement tardivement.
Elle peut toucher les quatres membres mais aussi le thorax, favorisant ainsi I'éclosion de
problémes bronchopulmonaires répétitifs ou de déformations du rachis. Elle peut géner

consjdérablement la mastication des aliments.

Il faut améliorer I'état digestif et nutritionnel.

La malnutrition peut résulter a la fois de I'impossibilité de se nourrir seul et des difficultés
de masticage et de brassége gastrique des aliments (15).On essayera doptimiser la qualité
énergétique des ingestats .

On contrdlera la constipation, et on veillera aux problémes buccaux et dentaires.

L'épilepsie doit étre maitrisée.

Le sommeil ne sera pas négligé, de méme que les difficultés de comportement telles que les

périodes d'irritabilité.

Il semble que des anomalies importantes de la réfraction de l'oeil soient fréquentes, des

verres correcteurs seront alors trés bénéfiques (41).

Ce projet de soins apporte le confort nécessaire pour aborder un projet éducatif et social.
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4, Prise en charge é ive

[l s'agit d'établir une communication simple entre 'enfant et son entourage, de susciter et
g P g

encourager un désir d'activités et d'échanges, d'obtenir une autonomie méme partielle.

Une communication sans parole est possible a différents degrés et est importante pour

I'enfant et ses parents mais aussi pour les thérapeutes.

Elle sera facilitée par des relations affectueuses dans un environnement calme.
Le contact par le regard, souvent trés recherché par les filles RETT, doit étre soutenu et encouragé
par une réassurance par la parole et le contact corporel. La curiosité doit étre stimulée.

Ainsi l'on permettra une expression émotionnelle et des choix.

La communication peut donc se faire par le regard, les mimiques mais aussi en renforgant

l'usage des mains.

Le mouvement volontaire des mains est empéché par les stéréotypies et 'akinésie. Quand le
mouvement apparait, il est maladroit et mal coordonné , mais il est possible, dans un climat de
détente et lorsque la motivation est suffisante. Les stéréotypies surviennent par bouffées
entrecoupées de bréves périodes ou une communication peut s'établir. On peut aider les fillettes en
maintenant leurs mains lors d'activités manuelles utiles mais il est préférable de ne pas empécher
les stéréotypies parce que cela peut induire une frustration du désir d'activités, une accentuation de

l'anxiété, une aggravation des troubles respiratoires (1) .

L'autonomie dépend aussi de cet usage des mains. L'indépendance alimentaire passe par

l'apprentissage de l'usage d'objets communs.

L'éveil moteur, sensoriel et cognitif est la finalité de cette prise en charge.



4.2 Moyens

Toutes les formes de thérapie peuvent étre utiles si I'on évite le morcellement (un peu de
kinésithérapie, un peu d'orthophonie...) et si elles s'inscrivent dans un projet harmonieux, cohérent,
ou les apports de chacune sont repris par les autres éducateurs.

Sans en détailler tous les aspects, nous en ferons une revue en essayant de montrer la

spécificité de chacune.

4.2.1 Chimiothérapie ,

> essais thérapeutiques

Les résultats des premiers examens complémentaires ont amené les médecins vers des

expériences thérapeutiques

- HANS (1995) ayant constaté un taux élevé d'acide pyruvique sanguin chez des
patientes qui présentaient un retard pondéral important malgré un apport calorique correct, les a
soumises a un régime cétogéne riche en graisses et pauvre en sucres. Il a obtenu un controle des

crises epileptiques (qui résistaient au traitement classique) et une prise de poids.

- Devant la découverte d'une élévation importante des béta endorphines du liquide
céphalo-rachidien, MYER (1988) a utilis¢ un antagoniste des opiacés endogénes (naltrexone) et a
observe une atténuation des crises comitiales et des apnées ainsi qu'une amélioration de la

vigilance. ECHENNE a repris cette expérience qui semble donner des résultats encourageants.

- un agoniste dopaminergique (bromocriptine) a également permis une amélioration

de la communication avec quelquefois disparition de I'hyperpnée et du bruxisme, réduction des
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stéréotypies et amélioration des performances motrices, ces bénéfices diminuant a l'arrét du

traitement (ZAPELLA, 1990).

- BURD (1988) rapporte I'intérét de petites doses de neuroleptiques sur de courtes
périodes pour diminuer les stéréotypies, et de la clonidine sur I'hyperactivité ; les stimulants

pouvant intensifier les stéréotypies (5).

Ces essais ne sont pas généralisables mais ce sont des bases a de nouvelles recherches en

fonction des résultats des études en cours.

. % le traitement de l'épilepsie

L'évolution de l'épilepsie dans le syndrome de RETT est mal connue. Les crises peuvent étre
fréquentes en association ou pas avec les épisodes d'apnée.

Le contrdle en est parfois difficile.

Le traitement semble privilégier la carbamazépine (Tégrétol), mais fait appel a toute la

chimiothérapie anti-comitiale; l'acide valproique (Dépakine) est bien toléré.

4,2.2 Orthopédie

Les désordres orthopédiques du syndrome de RETT découlent de l'atteinte neurologique et
ont un impact important : ils diminuent les capacités fonctionnelles des patientes, altérent leur
confort et interférent parfois avec le pronostic vital. lls se modifient en fonction de I'évolution de la
maladie. La prise en charge consistera donc a en modérer le retentissement mais aussi a prévenir et
traiter le handicap (préserver les fonctions existantes puis pallier aux conséquences de leur
disparition). Si I'évolutivité n'est pas connue pour un enfant donné, nous savons qu'a I'hypotonie du

début succéderont les rétractions musculaires et qu'une atteinte scoliotique est hautement probable

(40).



= hypotonie-positions articulaires anormales-rétractions musculaires

L'orthopédiste visera a maintenir un niveau fonctionnel altéré par la faiblesse musculaire et
a prévenir les rétractions. Celles-ci, associées a une instabilité des articulations entrainent des
attitudes vicieuses articulaires qui tendent a se fixer.

Les problemes se posent essentiellement aux membres inférieurs. Quand I'hypotonie géne la
verticalisation, celle-ci peut étre démarrée dans un plétre, sur un plan de verticalisation ou stabilisée
par des orthéses, ces supports externes verrouillant les articulations.

Le déplacement peut étre assisté par le recours & une fléche oblique ; la marche peut étre
préservée grace a des orthéses ou un déambulateur ; elle nécessite la prévention ou la correction des

déformations des pieds (tendance au pied équin par rétraction du tendon d'Achille) (46).

Pour les enfants qui ne marchent pas, un siége moulé permet une position assise, bassin et
tronc équilibrés, hanches centrées ; poussettes, fauteuils roulants et chaises hautes doivent étre
adaptés. Les pieds sont positionnés a plat sur des repose-pied afin d'éviter la rétraction des triceps

et les problemes d'hyper-appui sur le bord externe, voire dorsal du pied.

Ces aides permettent a l'enfant d'agir au maximum et de s'ouvrir sur ce qui lI'entoure sans

mobiliser toute son énergie pour assurer sa position (11) .

Lorsque les rétractions s'installent, on peut posturer l'enfant avec des attelles de nuit (46); le
recours au maintien en orthese d'un alignement satisfaisant des articulations en charge est souvent
nécessaire. Une intervention chirurgicale peut étre indiquée lors de flexum de hanche ou de genou,
d'équin du pied.

En cas de luxation de hanche récente (par rétraction en flexum ou adductum), l'opération

peut encore se discuter (ténotonies-interventions osseuses sur le fémur et le bassin).
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Ces appareillages complétent un conditionnement quotidien et une kinésithérapie réguliére,
qui, ensemble, sont largement efficaces au niveau des membres inférieurs ; sinon la chirurgie
complete 'arsenal thérapeutique dont nous disposons (14).

Au niveau des membres supérieurs, il peut étre utile d'empécher les mouvements
involontaires par des manchons souples ou des bandages ni rigides, ni fixes (avec une articulation

mobile pivotante au niveau du coude par exemple) lors d'une activité précise (15,21,42).

=» scoliose

L'évolutivité des scolioses du syndrome de RETT est a peu prés certaine. Les traitements
mis en oeuvre doivent donc au moins interrompre 'aggravation sinon réduire l'importance de la
courbure .En effet la scoliose entrave I'utilisation des mains parce que les patientes ytilisent leurs
bras pour maintenir leur tronc érigé ; elle est responsable de douleurs par télescopage des cotes sur
le bassin et enfin, elle altére le jeu normal de la cage thoracique avec un retentissement sur la

fonction respiratoire et cardiaque .

L'efficacité du traitement par corset et kinésithérapie (sur I'évolution spontanée) n'est pas
établie mais il permet un soutien du tronc bénéfique s'il peut étre utilisé .Une évaluation de

l'efficacité des corsets mis en place avant I'dge de 8 ans serait nécessaire .

Lorsque la scoliose est importante, il faut envisager un traitement chirurgical qui reste lourd
car ces enfants doivent reprendre leur niveau fonctionnel préopératoire au plus vite ; de plus, l'os est
de médiocre qualité et I'état respiratoire est quelquefois précair‘e. La chirurgie en un seul temps
postérieur est celle habituellement réalisée. Tanguy a développé une technique de chirurgie de la

colonne vertébrale par succession d'actes opératoires succincts sans anesthésie générale (46).

Nous avons vu les possibilités offertes par l'orthopédie mais nous rappelons qu'elles doivent
étre choisies en fonction de chaque enfant : le port d'un corset ne doit pas altérer une fonction
respiratoire déja déficiente, la mise en place d'attelles ne doit pas induire de troubles de

comportement ; le cadre de vie interdit parfois I'usage d'un appareillage trop encombrant.
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4,2.3 Kinésithérapie-hvdrothérapi

Nous avons eftleuré, dans le paragraphe précédent, l'importance de la kinésithérapie. Elle
permet d'améliorer le tonus, I'équilibre, la coordination. Elle fait travailler les transferts de position,
l'acquisition ou le maintien de la marche.

La mobilisation passive, douce, réguliére et compléte de toutes les articulations prévient la
spasticité.

L'eau facilite la mobilisation et la plupart des enfants aiment cet élément qui augmente la
gamme de leurs activités.

La kinésithérapie peut aussi aider au transit digestif par massages.
4.2.4 chomotricité

Elle vise a développer l'initiative et les capacités motrices.
Elle peut aider les fillettes a prendre conscience de leur corps et a l'utiliser pour s'exprimer.
Elle privilégiera la recherche de stabilité, la diversification des postures et le passage d'une

posture a une autre. Elle travaillera la motricité segmentaire ainsi que la motricité fine et faciale.
4.2.5 hophoni

Elle est Iiéé a la psychomotricité puisque son action est autour de l'apprentissage de la
communication verbale ou non verbale.

Elle travaillera d'abord le versant réceptif (car si l'on veut obtenir une réponse, il faut
s'assurer que la demande verbale a été comprise) puis le versant expressif.

Les filles atteintes du syndrome de RETT ne parlent pas ou trés peu et difficilement ;
certaines peuvent utiliser quelques mots de fagon appropriée. Souvent, il s'agit de mots acquis avant
la régression. Toutes émettent des sons de fagon plus ou moins riche.

[l faut encourager ces vocalisations (53).
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4.2.6 Musicothérapie

Malgré leur incapacité évidente a interpréter beaucoup de leurs expériences, les filles se
montrent trés réceptives aux sons musicaux et capables de les discriminer

La musicothérapie semble améliorer les capacités relationnelles. Elle parait utile pour capter
leur attention et pour leur fournir un moven réel de communiquer et de partager un plaisir (15).

Apres quelques séances, on peut voir l'initiative passer du coté de I'enfant. Elle apporte au
moins une cessation temporaire des stéréotypies (WESECKY, 50) et diminue les périodes

d'agitation, d'irritabilité, d'anxiété.

Citons enfin rapidement :

- les thérapies comportementales ; elles peuvent, par exemple, réduire parfois les
mouvement répétitifs lorsqu'ils produisent des blessures ou des 1ésions cutanées. Elles ont aussi été
utilisées lors de troubles du sommeil (39) .

- l'ergothérapie

- les thérapeutiques d'échange et de développement. Dans ces séances sont proposées
des activités perceptives et motrices simples sous forme de séquences, comportant des échanges

avec le thérapeute en fonction du développement de chaque enfant (LELORD, 1990) (22).
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Il DEUXIEME PARTIE : OBSERVATION ]

Christelle est née le 20 Janvier 1971.
Son pere est artisan peintre ; sa meére assure le secrétariat et la comptabilité de l'entreprise
de son mari.

On ne retrouve pas d'antécédents familiaux. Une soeur née en 1978, est en bonne santé.

La grossesse a été normale : prise de 15 kg, pas de probléme infectieux, pas de prise
médicamenteuse, pas d'hypertension artérielle ni albuminurie.

On note une hémorragie banale a 5 mois et demi sans contraction.

L'accouchement se fait & terme, sans probléme.

Il n'y a rien & signaler au cours de la période périnatale.

A la naissance, la taille est de 53 cm ; le poids, de 3 kg 700.

Le développement au cours de la premicre année est normal. Christelle tient assise a 7 mois;
elle dit 3 mots & 12 mois (papa, maman, tata).

A 1 an, elle contracte une coqueluche d'apparence banale.

Christelle était alors vive, jouait, s'intéressait a son entourage.. Elle marche a 15 mois, la

démarche est un peu raide.

Pendant I'année 1972, les parents s'étonnent qu'elle ne progresse gueére, et, fin 1972, ils
constatent non seulement qu'elle n'a pas progressé mais aussi qu'elle a régressé : elle ne parle plus,
ne joue plus, ne sourit plus, ne s'intéresse plus ; elle montre une nervosité croissante.

Elle a la rougeole a 2 ans.
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Christelle & 18 mois

Durant 1973, Christelle ne fait pas de progres, devient instable, pousse des grognements, n'a
guére de vie de relation.

Un électroencéphalogramme fait en mai 1973, montre des bouffées de pointes ondes
rythmiques, dégradées, généralisées mais assez peu persistantes.

Un médecin évoque une comitialité post-encéphalitique. Il prescrit 6 cg de gardénal et 20
mg de Melleril par jour.

En Janvier 1974, elle a 3 crises convulsives hyperpyrétiques, le gardénal est arrété.

Différents médecins ont été consultés, dont le docteur S. qui conclut a "un choc

psychologique avec la mére".

Le 24 mai 1974, Christelle est hospitalisée dans le service du Pr Debray-Ritzen (Hopital des
Enfants Malades a Paris) pour bilan d'une régression des acquisitions psychiques, elle a 3 ans et
demi. L'examen clinique est normal, on ne note pas de dysmorphie mais un faciés particulier,
hébété, ressemblant au faciés des encéphalopathes.

Les examens complémentaires pratiqués sont :

- bilan biologique normal en dehors d'une discréte hypogammaglobulinémie ;

- bilan ophtalmique normal ;



- radiographies du crane normales ;

- audiogramme normal ;

- électroencéphalogramme : tracé médiocrement organisé dans la veille et le sommeil, sans
anomalie comitiale ;

- chromatographie des acides aminés normale ;

- caryotype normal.

L'examen psychiatrique décrit : "Christelle tourne sans but dans la piéce, ne se préoccupe de
personne, ne répond pas a son nom. Elle passe par des phases de contentement, de colere, de
souffrance, semble t-il sans aucun lien avec une stimulation quelconque. Elle n'a aucune vie de
relation mais sourit au miroir, y pose son front, sourit & nouveau, puis se désintéresse. On note une
instabilité motrice modérée avec absence de période d'immobilité compléte, les variations de la
mimique relayant éventuellement la locomotion, la gesticulation ou le balancement ; une absence

de stéréotypies, un langage réduit aux grognements, aucune imitation n'est possible".

Le compte rendu d'hospitalisation conclut : “enfant de 3ans et demi dont les acquisitions
psychiques ont régressé alors que la motricité est parfaitement normale, qui présente un syndrome
autistique sans stéréotypie. Est-ce un autisme ou une encéphalopathie avec syndrome psy.chotiquc?

Le bilan des encéphalopathies est négatif pour I'instant mais incomplet”.

Christelle n'est pas admise en école maternelle, elle est suivie au centre médico psycho

pédagogique de La Souterraine, 3 fois par semaine a partir de 4 ans.



Christelle a 5 ans

Les parents observent une régression continue jusqu'a 5-6 ans avec absence totale
d'acquisition; Christelle se tient 4 4 pattes , fait de nombreuses coléres sans raison apparente et a
des stéréotypies. Elle est suivie par un pédiatre a Limoges. Divers traitements psychostimulants sont
essayés : Névrosthénine-Cétoglutaran-Cérébrol.

Puis, il y a une stabilisation sans acquisition. Elle est alors admise a 6 ans et demi a I'Institut
Médico Educatif de Grancher, a Guéret, comme demi-pensionnaire.

Le psychologue de l'établissement reléve "une attitude autiste".

Christelle bénéficie de kinésithérapie et de rééducation en piscine.

Les éducateurs relatent son goiit pour les promenades, l'eau, le sable, la musique, et les
célins. Ils décrivent des crises de larmes, d'angoisse ou d'agressivité sans qu'il y ait toujours un
facteur déclenchant évident. Ils constatent également une stéréotypie de léchage des mains,
Christelle avait aussi tendance 4 mordre ses manches et quelquefois ses bras.

Sa scoliose est diagnostiquée a 8 ans, elle sera alors suivie par le docteur Moulies (Limoges)
et portera un corset.

Elle intégre l'internat de I'LM.E en 1981 (10 ans).

Elle participe aux transferts annuels et apprécie particulicrement les séjours en bord de mer.

Un scanner cérébral pratiqué a cette époque est normal.

Elle bénéficie d'un raccourcissement du fémur gauche en 1984, mais sa scoliose est trés

évolutive et elle subit une intervention en 1985 avec pose d'une tige de Harrington. Les suites
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opératoires sont compliquées : une réanimation est nécessaire pour insuffisance respiratoire sur
choc septique.

Un kératocone de l'oeil gauche, di a une stéréotypie de frottement des paupiéres, est
diagnostiqué cette méme année.

En juin 1987, elle est vue pour des troubles du cycle menstruel ; I'échographie pelvienne

‘retrouve des ovaires micropolykystiques fonctionnels ; elle est traitée par surgestone.

Christelle consulte le docteur B.Garreau, neurologue (Tours) le 3 novembre 1987.

A l'examen, Christelle est plus ou moins apathique, la motricité spontanée est tres réduite. Il
existe une hypertonie modérée sans diminution de la force musculaire, une légere dysmétrie et un
léger élargissement du polygone de sustentation. Les réflexes ostéotendineux sont absents aux
membres inférieurs et faibles aux membres supérieurs ; il n'existe pas de signe de Babinski. Les
troubles de la coordination spatiale sont trés modestes, les coordinations temporelles semblent plus
perturbées. Il y a un retard global du développement des fonctions supérieures ; les fonctions de
communication sont particuliérement perturbées. Le comportement émotif semble, en revanche, le
plus satisfaisant.

Enfin, on note un pied creux bilatéral avec raccourcissement antéropostérieur et un varus
équin modéré.

Les potentiels évoqués auditifs du tronc cérébral sont présents mais de morphologie
atypique et instables sans effet d'intensité.

Les potentiels évoqués auditifs corticaux sont présents, instables et peu structurés mais non
variables ; il existe une bonne modulation avec l'intensité ; les réponses temporales sont absentes
aux faibles intensités.

L'électroencéphalogramme montre une activité lente de type delta au niveau des aires

antérieures sans rythme alpha, avec quelques rares pointes.

Devant cette association pied creux, aréflexie, scoliose et syndrome comportemental, une
maladie pontocérébelleuse est évoquée. Le docteur Garreau prescrit magnésium et vitamine B6 qui

semblent entrainer une certaine amélioration du comportement : les parents la trouve plus éveillée
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et plus vive. Christelle sera revue en consultation pendant plusieurs années, les contacts sont
maintenant téléphoniques. Un traitement par Pondéral associ€ ensuite a Orap est poursuivi jusqu'a
ce jour.

Christelle quitte I'.M.E a 20 ans puis passe en maison d'accueil spécialisé.

Elle est actuellement prise en charge par un foyer de jour de I'A.D.A.P.E.I, proche du
domicile de ses parents. Elle mange et boit seule, aide a s'habiller, marche sans aide. Lorsqu'elle
veut quelque chose, elle regarde dans les yeux ou va vers l'objet. il y a peu d'émissions vocales. Elle
comprend les situations et certaines consignes simples. Elle s'intéresse & son entourage, aux images
ou photographies qu'elle peut regarder ou parfois toucher de fagon adaptée. Elle soutfre de

bronchite chronique et d'un reflux gastrooesophagien.

Christelle a4 20 ans
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COMMENTAIRES

Christelle présente un retard profond du développement avec des signes neurologiques, dont
le mode de début est secondaire et peut se situer dans la deuxiéme année. Il n'y a pas actuellement
d'étiologie retrouvée.

Elle remplit les critéres nécessaires au diagnostic du syndrome de RETT, excepté le
ralentissement de la croissance céphalique entre 6 mois et 4 ans que nous n'avons pu objectiver par
manque de mesures. Elle n'a aucun des critéres d'exclusion. On reléve des critéres de soutien au
diagnostic : anomalies électroencéphalographiques, scoliose évolutive, retard de croissance ; la

maman décrit des épisodes brefs d'hyperventilation sans apnée.
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'|TROISIEME PARTIE : ASSOCIATIONS DE PARENTS
D'ENFANTS MALADES

Les associations de parents d'enfants atteints d'une maladie au long cours, plus ou moins
invalidante, se sont multipliées au cours des deux derniéres décennies.

‘Nous verrons quels sont les facteurs de cette expansion, pufs ce que ces associations peuvent
apporter au patient, 4 sa famille et aux professionnels concernés ; enfin nous évoquerons les aléas

du cumul de fonctions de ces parents.

1 ROLE POLITIQUE ET SOCIAL

Une association est "un regroupement de personnes qui s'unissent en vue dun but

déterminé".

Si les personnes se regroupent en associations c'est parce qu'elles vont en retirer des
bénéfices; il est donc intéressant de recenser tout ce que ce type d'association apporte a ses
adhérents. On en dénombre plusieurs centaines, de plus en plus diversifiées et pointues. Avant

d'évoquer les motivations d'une famille 4 devenir membre d'une telle association, il faut souligner le
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développement marqué du monde associatif dans notre société et en particulier dans le domaine

sanitaire et social.

Cette évolution est révélatrice des défaillances de la société a prendre en charge tous ceux
qui présentent des difficultés d'intégration que ce soit pour des raisons médicales ou sociales, Et
plus ces minorités sont petites, plus elles ont de mal a faire valoir leurs droits ; elles s'organisent
donc en lobby pour aiguillonner les pouvoirs publics mais tendent a s'y substituer, 1'Etat laissant ces
bénévoles structurer et financer la prise en charge de ces individus. Par exemple, l'association
L'Enfant a 1'Hopital s'est chargée, & l'aide de fonds privés, d'équiper en ordinateurs les écoles
d'enfants hospitalisés ; les travaux d'aménagement et d'équipement de I'hopital de jour pour enfants
de Laval ont été financés par une association (seule forme juridique permettant de collecter des
fonds privés), aucun crédit n'étant prévu pour ce type d'investissement .

Les associations de handicapés moteurs, dans l'entre-deux-guerres, puis de parents d'enfants
déficients mentaux aprés la seconde guerre mondiale, ont joué un role essentiel dans la constitution
de I'équipement spécialisé, dans les pratiques de prise en charge et dans-la professionnalisation du
champ du handicap, en France.

Le secteur associatif continue de tenir une place importante comme partenaire de 1'Etat,
dans I'élaboration des politiques sociales concernant les personnes handicapées (3). A la demande
du Ministéere des Affaires Sociales, associations et institutions ont €été sollicitées en vue de
I'¢laboration et de la définition d'un schéma départemental des établissements et services prenant en
charge des enfants et des adolescents présentant des déficiences intellectuelles ou inadaptés
(Annexes XXIV).

Ainsi I' UN.A.P.E.I (I'Union Nationale des Associations de Parents d'Enfants Inadaptés) et
I'A.P.A.J.H. (Association pour les Adultes et Jeunes Handicapés) gérent a elles deux, prés de 45 %
de la capacité d'accueil en établissements spécialisés.

De méme , la création de classes , pour autistes ou trisomiques , intégrées en école primaire a été

impulsée par les associations familiales .



Voila bien une premiére raison qui se dessine : la défense des intéréts de l'enfant et de sa

famille, l'association est un groupe de pression politique.

Outre l'apport d'un cadre juridique, l'association est également beaucoup plus facilement
médiatisable qu'un particulier ou une famille isolée. Or l'utilisation des supports de diffusion
massive de l'information permet de ne pas oublier ces malades mais également de lutter contre
l'isolement, l'indifférence voire l'intolérance ; elle aidera aussi a susciter et soutenir la Recherche
médicale.

L' association offre une identité aux patients et facilite une reconnaissance sociale de leur maladie.

2 ROLE DE SOUTIEN MORAL ‘

Nous venons d'évoquer l'isolement de ces familles, le deuxiéme intérét que l'on peut

répertorier est certainement le soutien moral que I'association apporte aux parents.

Ce soutien passe par les informations sur les droits de I'enfant et de son entourage, (chacun
sait combien est difficile le parcours administratif pour l'obtention d'un financement ou d'une
allocation, ou le casse -téte qu'est le probléme de la prise en charge d'un enfant lorsqu'il atteint I'age
de la majorité) mais aussi au travers d'‘échanges avec ceux qui vivent une situation similaire. La
maladie grave est toujours synonyme d'isolement, de marginalisation du malade et des siens qui ne
peuvent avoir une vie sociale "normale". La famille, en tant qu'entité, a besoin de se faire entendre.
Elle a besoin d'exprimer sa colére, son inquié¢tude, sa douleur, ses difficultés. Les membres des
associations insistent régulicrement sur I'importance des rencontres de parents, elles leur permettent
de rompre le silence, de parler en toute confiance ; c'est une fagon de s'épauler dans la souffrance,
un lieu pour respirer, pour retrouver la force de vivre avec cette maladie. Elles développent un

réseau de solidarité.
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On sait que les supports sociaux aplanissent les difficultés de I'existence tels que le deuil ou
la maladie, et de nombreuses études ont montré que la présence de supports sociaux a un impact
positif sur le vécu d'une situation stressante.

Nous pouvons maintenant compter les associations parmi les sources de support, apres
I'époux, la famille, les amis et les voisins ou les organismes sociaux. Méme si certaines sources de
support sont plus pertinentes que d'autres, et si ce n'est pas tant la quantité que la quahité des
supports qui a un effet sur le processus de stress, le recours a ces associations peut aider les familles
a faire face a cet événement majeur de la vie qu'est la maladie d'un enfant, dans un contexte de

reldchement du tissu social.

Ces associations, régies pour la plupart par la loi de 1901, peuvent éventuellement devenir

tutélaires a la mort des parents.

3 L'ASSOCIATION ET LE MONDE MEDICAL

1 Information médical

Le 3éme intérét se situe au niveau de l'information sur la maladie proprement dite. Une
meilleure connaissance de l'affection va permettre au parent non seulement une assistance et une
prise en charge de son enfant plus adéquates mais aussi de garder la maitrise de cet enfant, et le

droit de parole face a I'Etat et aux professionnels.

Les parents s'intéressent a la maladie d'autant plus s'il s'agit d'une affection chronique,

incurable, létale a plus ou moins bréve échéance. Ils sont a l'affit de toutes les techniques
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nouvelles, fussent-elles marginales, d'ou le conflit qui peut en découler avec les médecins aux
références scientifiques parfois rigides ; de plus il leur est quelquetois difficile de se retrouver au

centre de guerres d'écoles entre thérapeutes.

La plupart des associations ont ressenti le besoin de collaborer avec les médecins

biologistes, cliniciens, thérapeutes et surtout chercheurs.

Ces spécialistes sont source de données médicales justes et précises que l'association
s'efforce de transmettre en termes simples, a la portée de tous. Mais les associations ne font pas
appel uniquement a des médecins, il y a donc parfois divergence entre les communications

médicales et les documents qu'elles proposent.

Enfin les milieux de recherche doivent prendre en compte les associations comme
partenaires, d'une part parce qu'elles connaissent les questions qui se posent, issues des pratiques de
terrain, du vécu du handicap au quotidien, d'autre part parce que la valorisation sociale de la
Recherche suppose un transfert des connaissances qu'elle produit vers les personnes susceptibles

d'en bénéficier. Les Associations consacrent une partie importante de leur budget a la Recherche.

Nous revenons donc au role de médiateur de I'association de parents.

3.2. Rile de médi r

Nous avons vu que l'association était un intermédiaire entre les parents et les pouvoirs

publics en abordant son role social.

Nous approchons maintenant sa fonction de négociation entres malades et spécialistes.
Les associations sont les interlocuteurs du monde médical, représentant a la fois les intéréts des

médecins auprés des familles, et les intéréts des patients aupres des médecins et des chercheurs.
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3.3 Les associations de parents et le médecin généraliste

Le médecin généraliste a, entre autres, pour fonctions de donner a ses patients et leurs
familles une information médicale claire et précise sur la maladie a laquelle ils sont confrontés, de
les soutenir moralement, et de se faire l'interlocuteur des spécialistes consultés. Nous nous sommes
donc demandé si l'association se substituait au médecin de famille comme elle se substitue a I'Etat,

ou s'il s'agissait d'une collaboration fructueuse pour les parties concernées.

Le médecin généraliste a souvent une position difficile vis a vis des malades, des handicapés
et de leurs proches. Il doit faire le lien entre le moment du diagnostic et celui des soins, l'enfant
étant ensuite souvent pris en charge par.une institution ou une équipe. : —

Le diagnostic est généralement fait lors d'une hospitalisation ou par un spécialiste vu en
. consultation, le généraliste prendra alors le relais. En donnant aux parents la possibilité de
s'exprimer dans une atmosphére de compréhension il pourra exercer une action psychothérapique
de soutien, les aidant a faire le deuil de I'enfant qu'ils avaient idéalisé. 1l devra leur montrer que
l'avenir n'est pas fermé, contribuer a élaborer un nouveau projet de vie.

Il doit aider & vivre la maladie et le handicap pour les parents et pour I'enfant lui méme mais
aussi quelquefois pour le cercle familial : fratrie, grands-parents et sera le mieux placé pour le faire
puisqu'il est souvent également leur médecin traitant, ou a eu l'occasion de les rencontrer
fortuitement.

I y a parfois rejet de I'enfant, le médecin doit a ce moment 14 mettre a jour les possibilités
de chacun, encourager la régularité des soins ; a l'inverse lorsque le(s) parent(s) se perd(ent) dans
une fusion centrée sur l'enfant, le praticien pourra en repérer les premiers signes, mettre en garde

les parents et les épauler dans la réorganisation de la vie familiale autour de I'enfant.

Il doit faire en sorte que la prise en charge soit adaptée, il en sera le coordinateur en étant

I'interlocuteur des différents spécialistes intervenants et aura un rdle de médiateur entre les équipes
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et entre la famille et les professionnels, évitant la multiplication des consultations et examens
paracliniques inutiles. I semble cependant qu'il y ait peu de contacts entre les établissements

spécialisés et le meédecin de famille.

Enfin il n'est pas & méme de conseiller les parents sur le plan technique ou juridique, les
associations paraissent la meilleure source d'information, les parents en deviennent alors les
vecteurs puisque ce sont eux qui apporteront aux éducateurs les renseignements, d'autant plus s'il
s'agit d'une maladie rare. Mais l'intrusion de ces parents qui entendent décider de la prise en charge

de leur enfant n'est pas toujours bien vécue par le personnel des institutions.

4. CONCLUSION L=

L'investissement des parents est important pour l'avenir d'un enfant, il est d'autant plus
nécessaire mais complexe dans le cas d'un enfant malade.

Nous avons vu comment l'adhésion d'une famille a une association de parents, pouvait
faciliter la prise en charge de cet enfant, cependant nous en avons approché quelques écueils.
Un des dangers est que les parents s'intéressent plus a la maladie qu'au malade, soient plus
disponibles pour les opérations de l'association que pour la relation affective au quotidien avec leur

enfant, fuyant une réalité inacceptable.

On peut s'interroger aussi sur la nature des relations que l'institution peut entretenir avec des
parents qui cumulent les fonctions, les roles et les statuts de représentants des associations, de
gestionnaires, et employeurs, voire de patients (dans le cas de thérapies systémiques, par exemple)
(3). Les difficultés relationnelles sont fréquentes mais sont souvent dues & un manque de

communication entre les parents et I'€quipe éducative.
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On peut également se demander quel espace, dans ce dispositif, est laissé aux parents pour
étre aidés, pour élaborer leur souffrance de parents d'enfant malade. Le pouvoir que les textes les
autorisent a exercer sur les professionnels et sur leurs enfants n'oblitére-t-il pas toute possibilité de

travail sur eux mémes ?
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" QUATRIEME PARTIE : L'A.F.S.R "

A.F.S.R.
Association Francaise du Syndrome de RETT
41 rue Roger Bodineau
37270 LANCAY
T 47.48.05.62

Nous allons présenter I'A.F.S.R : ses structures, ses objectifs puis ses moyens et ses
réalisations. Nous verrons ainsi ce qu'elle propose aux parents et aux professionnels, Ee qu'elle peut
leur apporter de plus qu'une association de parents d'enfants handicapés, comment elle peut
répondre aux attentes de ses adhérents et ce notamment au travers de l'expérience de la famille de

Christelle.

1. STRUCTURES

1 gation

Des parents de filles atteintes du Syndrome de RETT avaient individuellement pris contact
avec I'Association américaine,créée en 1984, mais ne se connaissaient pas ; c'est cette association
qui leur permettra de se retrouver.

lIs se sont rencontrés afin de s'informer, partager leur expérience, fournir un soutien moral

aux familles concernées, étre des interlocuteurs des médecins et des thérapeutes, encourager la
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Recherche et favoriser un diagnostic précoce afin que le cadre de vie de tout enfant porteur de ce
syndrome, réponde le plus tt possible a ses besoins.

De ces contacts est née I'A.F.S.R., régie par la loi de 1901 et déclarée au Journal Officiel du
17/02/1988.

Elle est ouverte a toute personne s'intéressant au Syndrome de RETT. (Annexe 1)

Elle comptait 90 familles adhérentes début 1991, 230 en juin 1992, (sur 250, alors

recensées).

2le il Médical ientifique (C.M.S

I'AF.SR. s'est adjoint un Conseil Médical et Scientifique composé de neuropédiatres, de
pédopsychiatres et de généticiens.

Le C.M.S joue un rdle de conseiller vis a vis de I'association, d'interlocuteur vis a vis des
organismes de tutelle et de recherche. Il recueille les actualités et, 8 méme de les critiquer, conseille
l'association lorsqu'elle est appelée a subventionner les travaux de recherche, en précisant le sérieux
de ceux-ci.

Les informations circulent donc du C.M.S vers les familles et des familles vers le C.M.S.

Il se veut diversifié également dans son recrutement géographique pour réduire au
maximum les influences d'écoles et pour mieux réaliser des centres de référence proches des
familles.

Il y a aussi des conseillers médicaux a I'étranger.

Annexe 2 : les membres du Conseil Médical.
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2. OBJECTIFS

L'AF.S.R. s'est fixée les buts suivants :

-> soutenir moralement les parents

-> faciliter les échanges entre familles

> faire connaitre cette maladie —

-> réunir un potentiel d'informations susceptible d'intéresser les équipes concernées

-> promouvoir la recherche

= encourager le développement d'un accueil ou d'une prise en charge adaptés en soins et en

éducation

Il lui faut donc se faire connaitre car quand le diagnostic est évoqué les parents ne savent
pas ou et & qui s'adresser.

Clest pour eux une immense détresse et le début d'une longue épreuve quotidienne,
I'Association peut répondre a leurs premiéres questions (peut-on guérir cette maladie ? Quel est le
spécialiste a consulter ? Qui va s'occuper de la petite fille ? Comment trouver un centre d'accueil 7)
puis pourra les épauler tout au long de leur parcours et a chaque nouvelle difficulté en fonction de

I'évolution de leur enfant.
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3. MOYENS ET REALISATIONS

1 organisation de rencontres | e familles

L'annonce du handicap de son enfant est toujours traumatisante mais le Syndrome de RETT
étant méconnu, l'angoisse des parents est sans doute plus importante car s'y ajoute la peur de
I''nconnu. Mieux que la lecture d'articles médicaux, la rencontre avec d'autres filles atteintes de ce
syndrome, d'dges différents, permet aux parents de se préparer moralement et matériellement,
d'évaluer I'évolution probable, de fagon a offrir le meilleur soutien a l'enfant.

Ils bénéficient ainsi de l'expérience des autres parents, peuvent comparer les solutions
adoptées par les uns-et les autres, découvrir de nouvelles idées, des suggestions a apporter aux
¢quipes soignantes ou €ducatives. La répétition des contacts favorise la perception de possibilité de
progres et de réalisations communes, dévoilant les aspects positifs du développement de ces filles.

Les échanges entres fréres et soeurs vivant une situation comparable peuvent également leur

apporter réconfort.

3.2 organisation annuelle de Journées d'Information

Ces journées d'échanges et d'information font appel & des médecins et autres professionnels.

Les sujets traités par les médecins sont divers : aspects orthopédiques, soins dentaires et
prévention, ¢tudes neurobiologiques, sexualité ... ils expliquent les actions en cours, les difficultés
rencontrées et les résultats obtenus.

Des ateliers font intervenir musicothérapeutes, kinésithérapeutes, psychomotriciens ... qui
offrent des conseils pratiques aux parents, et permettent des contacts entre professionnels.

Il peut s'agir également d'interventions sur les possibilités d'accueil : IM.E. (Institut

Médico-Educatif), M.A.S. (Maison d'Accueil Spécialisé), famille d'accueil, avec témoignages.
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3.3 service de documentation

Les familles, médecins ou autres professionnels concernés, peuvent se procurer par le biais
de l'association, des documents sur le Syndrome de RETT (Annexe 3) : articles médicaux,
témoignages de parents, Rett info. Il y a une centralisation d'informations sur des équipements et
des jouets accessibles aux handicapés : avis des professionnels sur le matériel, guide de poussettes
et fauteuils.

Une bourse de prét de matériel est organisée.

D'autre part il existe une permanence téléphonique a I'écoute des questions,.souhaits et

projets des membres de l'association.

3.4 Rett Infi

C'est un bulletin d'information périodique publié 3 ou 4 fois par an.

Au sommaire on retrouve plusieurs rubriques :

* le mot de la présidente
* la vie de l'association
* dosster

* liste des donateurs

* info pratiques

* témoignages

*a lire

* petites annonces

* lu pour vous
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Ainsi on peut suivre les activités de I'association, les opérations prévues et leurs bilans.

Coté matériel, il v a les petites annonces et les idées de bricolage des uns et des autres
(fleches, planche de verticalisation...).

On peut y lire des traductions d'articles médicaux et éducatifs d'auteurs anglophones, un
exposé par un médecin de la participation & des colloques médicaux, le rapport d'un stage auquel
des parents ont assiste...

Les infos-pratiques ce sont des adresses de gites ruraux ou de s€jours accessibles aux
handicapés, des aides techniques : comment faciliter le bain, comment remédier a la constipation,
une sélection de jouets, une initiative en matiére de transports..

Les professionnels témoignent aussi de leur expérience : approche psychomotrice,

musicothérapie, kinésithérapie, accueil en école maternelle...

Une grande place est laissée aux informations juridiques par exemple :

- rdle des parents dans les établissements et services pour enfants et adolescents

-» prestations légales et extra-1égales, et aides ponctuelles

-> protection des majeurs handicapés : rente survie, assurance sur la vie en faveur des
handicapés

-> centres pouvant accueillir temporairement des enfants handicapés

=> l'intégration scolaire

~» orientations de la politique de santé mentale

Ces données sont tirées de publications d'autres associations de parents (Associations des
Paralysés de France, Union Nationale de Parents et Amis des personnes handicapées mentales),du

Journal Officiel ...



3.5 médiatisation et financement

Il s'agit de présenter 'A.F.SR au plus grand nombre, de fagon que les familles et
professionnels concernés en connaissent l'existence ; d'autre part cette médiatisation permet le

recueil de dons.

I'AF.SR. a réalisé des plaquettes de sensibilisation multipublic (Annexe 4) ; il y a eu
également des communications auprés des radios, télévisions, journaux, revues médicales et revues

internes aux grandes entreprises. . ’

Plus de 10 000 courriers d'information ont été adressés & des médecins psychiatres et a des

établissements spécialisés pour leur exposer la maladie, I'association et son action.

Diverses opérations sont organisées : journées sportives, spectacles, randonnées pédestres,

soirées chorale. Des stands d'informations sont tenus lors de manifestations publiques.

Enfin a vu jour un ouvrage collectif avec le concours de spécialistes, fournissant la 1ére
réponse a un certain nombre de questions concernant le diagnostic et la prise en charge (une
enquéte aupres des familles avait été réalisée, comportant un questionnaire sur les conditions
d'accueil et de vie des filles). Il s'adresse aux parents d'enfants atteints, et aux médecins et autres
professionnels de la santé (en effet ces derniers auraient tendance a baisser les bras a I'annonce du
diagnostic car ils ne connaissent pas ou peu de cas de Syndrome de RETT). Il a été tiré 20 000

exemplaires dont 10 000 ont été diffusés par des visiteurs médicaux.

Aux dons et bénéfices de manifestations locales s'ajoutent des subventions ; des demandes

ont été adressées aux villes, aux organismes et aux entreprises. L'A.F.S.R a eu une démarche assez
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particuliére en sollicitant des partenariats avec de grandes entreprises publiques et privées

n'appartenant pas au domaine de la santé.

es dé es se répartissent ainsi :

- 70 % pour la Recherche pure et la Recherche méthodologique
- 15 % pour le service aux familles (Rett Info)

- 15 % pour les projets spéciaux (ex : livret)

3.6 I'AF.S.R. et ] r iation

Des contacts et des échanges d'information se font entre les associations Syndrome de
RETT sur le plan international ; en juillet 1993 on dénombrait 25 associations du Syndrome de
RETT a travers le monde. Des congres internationaux sont organisés ou se rencontrent les

spécialistes, mais aussi les responsables des associations de parents pour partager leur action.

L'T.R.S.A. (Association Internationale du Syndrome de RETT) parmi ses nombreuses

activités tient a jour une base de données sur des cas de personnes souffrant de Syndrome de RETT.

Les enfants atteintes du Syndrome de RETT obligent a mettre en oeuvre tous les moyens de
soins et d'éducation dont nous pouvons disposer pour les enfants polyhandicapés, mais aussi pour

certains aspects, de l'autisme infantile.

L'A.F.S.R. peut donc bénéficier des expériences et des informations des autres associations

de parents d'enfants malades, citons par exemple :
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- ARPELJE : Association pour la Recherche, pour I'Education et I'Insertion des Jeunes

Epileptiques

- [tinéraires : dont la motivation est de créer et animer un réseau national et international de
lieux d'accueil pour adultes psychotiques et polyhandicapés déficitaires inaptes au travail

protégé

- AP.AJH : Association pour Adultes et Jeunes Handicapés

- Iris Initiative : qui souhaite faciliter le maintien dans leur famille ou a proximité d'enfants

lourdement handicapés, non scolarisables

L'A.F.S.R. participe aux journées organisées par ces associations.
23 associations concernées par les maladies génétiques se retrouvent deux fois par an par le
biais de I'A.F.M. (Association Frangaise contre les Myopathies). Elle cherchent & communiquer sur

leurs maladies respectives de fagon a permettre une prise de conscience du grand public.

3. 7 recherche

L'un des objectifs de I'A.F.S.R. est de promouvoir la recherche, elle sert d'intermédiaire
entre les familles et les chercheurs et la -coopération de l'association prend des formes trés
différentes.

Sur le plan épidémiologique, tout d'abord le recensement de tous les cas frangais a été
débuté par 'A.F.SR avant la création du Comité Médical et Scientifique, puis il fiit rendu
systématique par le Docteur ARZIMANOGLOU.

En collaboration avec I'INSERM, 2 types de questionnaires ont été élaborés (un pour les
familles et un pour les médecins). Ce recensement en dehors de son intérét médical, permet une

¢tude des besoins cliniques de ces enfants, qui orientera une partie des activités de I'association.
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En collaboration avec l'association britannique du Syndrome de RETT, un orthopédiste a
envoy€ un questionnaire a tous les adhérents, en vue de déterminer I'dge d'apparition de la scoliose.

L'AF.SR. a fait appel aux parents pour rassembler des films familiaux ; le docteur
BEAUGERIE PERROT proposait en effet d'analyser des séquences dans le but de connaitre et
comprendre les tous premiers signes du Syndrome de RETT. 9 films ont ainsi été sélectionnés, afin
de voir s'il existe des arguments cliniques suffisants pour faire le diagnostic dés le début, ou méme
avant la phase de stagnation ; ceci permettant alors une prise en charge précoce adaptée et orientée.

En 1993 'A.F.S.R. a lancé une campagne de prélévements pour répondre a la demande des
chercheurs ; grice a la banque de sang constituée, ceux-ci disposent alors immédiatement d'un
matériel abondant. Plus de 100 familles ont répondu a I'appel, soit 397 personnes. Ces tubes sont
stockés au Généthon (laboratoire de recherche génétique créé par I'A.F.M. : Association Francaise
contre les Myopathies) et sont a la disposition des généticiens pour déterminer le défaut a la base de

cette atteinte. Plusieurs équipes travaillent-déja sur ce matériel.

I'A.F.S.R. lance des appels d‘offrés pour des études génétiques, neurologiques ou d'essai
thérapeutique. L'aide est apportée sous forme de crédit de fonctionnement ou de bourse doctorale
ou post-doctorale ; elle est subventionnée par I'A.F.M., des fonds privés et le Ministére de la Santé.

Le Syndrome de RETT figure parmi les bénéficiaires de la stratégie d'attaque des maladies

génétiques que I'A.F.M. a mise en place grace au Téléthon.

4. CHRISTELLE ET L'A.F.S.R.

La maman de Christelle a suspecté ce diagnostic en lisant un article sur le syndrome de
RETT , elle exprime un soulagement d'avoir enfin une réponse, comme d'autres parents (25) .

La famille de Christelle est adhérente de I'A.F.S.R. depuis 1989.
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Rett Info est lu par les parents, la soeur de Christelle et ses grands-parents. Mme Q.
s'intéresse en particulier aux témoignages et aux actualités médicales.

Elle a peu de demandes vis 4 vis de l'association, elle souhaite surtout des rencontres
régionales avec d'autres familles pour plus de contacts. IIs ont lié une relation avec une famille d'un
département voisin aprés une rencontre fortuite au C.H.U.

Ils ont assisté a une rencontre en 1991 ; participé a l'opération "tableaux" (opération de
financement par vente aux enchéres d'ocuvres), et a la campagne de prélévements sanguins.

Mme Q. a remis des documents de I'A.F.S.R. au personnel de I'.M.E. (Institut Médico
Educatif) dans lequel Christelle était accueillie, elle en donne €galement a son médecin de famille
et distribue des plaquettes de sensibilisation autour d'elle.

Elle est aussi adhérente de 'A.D.A.P.E.I. qui a, entre autres, pris en charge le probléme de

l'accueil de Christelle lorsqu'elle a eu 20 ans.

5. PARTICULARITES DE L'A.F.S.R.

A la différence de maladies chroniques comme le diabéte ou I'épilepsie, le Syndrome de

RETT est inconnu du grand public.

Aux traumatismes dus a la régression de capacités acquises antérieurement par la petite
fille,succéde le choc d'un diagnostic obscur ne permettant aucun optimisme puisque I'‘évolution en
est guere contrblable, et le désarroi culpabilisant de ne savoir quoi faire. Le médecin généraliste
n'est pas @ méme de fournir des explications car il est peu probable qu'il ait entendu parler de ce
syndrome. Les parents seront dégus qu'un thérapeute ou un établissement de soins n'ait pas
d'expérience du Syndrome de RETT. Pour un bon professionnel du polyhandicap cette

connaissance n'est pas indispensable pour comprendre les problémes de I'enfant et I'aider dans ses
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difficultés, par contre elle peut permettre de gagner du temps, d'éviter de tatonner pour mener a
bien un projet éducatif et de soins.

De plus, il s'agit d'un diagnostic de handicap mental ce qui induit une blessure narcissique d'autant
plus vive, a la différence d'autres maladies au long cours.

Par contre, ce diagnostic étant différé (par opposition a une trisomie annoncée a la naissance de
l'enfant) l'attachement parental a pu se faire, mais un réagencement familial est alors nécessaire

secondairement.

AF.SR. est source d'informations immédiatement disponibles et de possibilités de
contacts avec des kinésithérapeutes, des orthophonistes, des éducateurs spécialisés, des
psychomotriciens ayant déja une expérience. Elle propose,quelques pistes pour une prise en charge
¢ducative a adapter a chaque fille, afin d'éviter aux parents une quéte pénible et interminable de la

"méthode miracle".

Enfin, la compréhension de cette maladie encore énigmatique passe nécessairement par la
collaboration entre les familles et les professionnels car l'entourage connait bien I'enfant et lors du

quotidien est 8 méme de repérer des petits signes qui passeront inapergus lors d'une consultation.
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| CONCLUSION |[

L'objet de ce travail était de réfléchir sur I'existence d'une association de parents d'enfants
malades dans le cadre du syndrome de RETT.

Nous avons tenté d'en recenser les atouts et les inconvénients.

L'essor de ces associations familiales reléve a la fois d'une idéologie individualiste et d'une
idéologie collectiviste ; nous pouvons aussi pointer le clivage entre les associations nationales et les
associations locorégionales .

L'avantage principal d'une structure nationale est la source d'informations qu'elle offre ; le
syndrome de RETT étant encore méconnu du médecin généraliste et les publications nombreuses
mais souvent contradictoires, cet intérét est non négligeable pour toutes les personnes concernées.
Par contre, les organisations locorégionales sont plus & méme d'apporter l'aide psychologique que
les familles viennent chercher ; c'est le réle du groupe, il permet d'aménager I'angoisse qui existe
autour du patient .Malheureusement, du fait du faible nombre de patientes RETT recensées a ce
jour, ces rencontres de parents sont ponctuelles .

En outre, le danger d'une grande organisation est sa dépersonnalisation et l'actualité nous

révele ces situations ot les intéréts de l'association ne sont plus ceux de ses adhérents ( récupération

et manipulation de l'association , mauvaise utilisation des fonds collectés... ) .

L'AF.S.R. , comme les autres associations d'aide mutuelle, doit étre connue du médecin

dont le role sera de faire le lien entre l'information regue et son patient et son entourage .
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ASSOCIATION FRANCAISE
DU SYNDROME DE RETT

BULLETIN D’ADHESION ANNEE 1994

Nom ou raison sociale
Adresse

Téléphone

DECLARE ADHERER A L’ASSOCIATION FRANCAISE DU SYNDROME DE RETT EN QUALITE DE :

parent ) O ami o
parenté L autre L]
- Montant de [a cotisation ..............cccuovieiiiiicciececeeece e e 120,00 F =

Oui, je souhaite recevoir le bulletin d’information “RETT INFO”

(parution 3 fois par an) et je joins la SOMME e .....ccocvevevecveeviieee e, 60,00 F
(Ce service est gratuit pour les parents)

et apporte ma contribution a ’A.F.S.R. par un don de .................

Par amitié pour (Nom et prénom de I enfant )

Veulillez libeller votre chéque a l'ordre de “A.F.S.R.” et I'envoyer & :

" Astrid DEL-PRETE

“Les Volets”

Rue des Rochereaux

37140 LA CHAPELLE SUH LOIRE

Le __/ /19 __

Signature :

Le montant de votre don est déductible de vos impéts dans la limite des lois en vigueur.

Les informations recueillies ne seront utilisées qu'a des fins de gestion et pourront donner lieu & I'exercice
du droit d'accés dans les conditions prévues par la loi informatique et liberté n° 78-17 du 06 JANVIER 1978.
Elles ne feront I'objet de communications extérieures que pour satisfaire les obligations Iégales et
réglementaires.
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A remplir si vous avez une personne atteinte du SYNDROME DE RETT

Profession PERE :

MERE :

Numéro de téléphone :

Nom et Prénom de l'enfant :

Avez-vous d’autres enfants ?

PRENOM DATE DE NAISSANCE

Acceptez-vous que vos coordonnées soient diffusées :

Adautresparents? oul non O
Au corps médical ? oul L] NON -

Coordonnées du médecin ayant fait le diagnostic :

Comment avez-vous appris I'existence de 'association ?

Votre enfant est-il accueilli dans un établissement ?

Si oui : lequel ?

De quels autres soins bénéficie-t-il ?

Quels services aimeriez-vous voir offerts par I'A.F.S.R. ?
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CONSEIL MEDICAL ET SCIENTIFIQUE

Présildenl d’honneur : Président : Secrétaire :
Monsieur le Docteur Jean AICARDI Monsieur le Docteur Pierre TRIDON Monsieur le Docteur Marc TARDIEU

Neuro-pédiatre

Hoépital NECKER

149, rue de Sévres

75015 PARIS

Tél:42738349 ‘

Docteur Alexis ARZIMANOGLOU
Attaché en Pédiatrie

Hopital SALPETRIERE

Service du Pr CAILLE

47-48, Bd de I'Hopital

73013 PARIS

Dr Anne BEAUGERIE-PERROT
Pédo-psychiatre

Hopital Bretonneau

2, Bd Tonnellé

37044 TOURS CEDEX

Tél : 47 47 47 A7 poste 42.98

Dr Jean-Paul CARRIERE
Neuro-pédiatre

Hopital de Purpan C.H.R.
Clinigue Médical Infantile A
31052 TOULOUSE

Teél : 61 77 21 27

Dr Catherine CHIRON
Service Hospitalier JOLIOT
4, Place du Gal. Leclerc
91406 ORSAY

Dr Sonia DOLLFUS
Pédo-psychiatre

Centre Hospitalier Spécialisé

du ROUVRAY

76301 SOTTEVILLE LES ROUEN
Tél : 35 65 81 01 poste 53.00

Dr Olivier DULAC
Neuro-pédiatre

Hépital Saint-Vincent de Paul
74, av. Denfert-Rochereau
75674 PARIS CEDEX 14

Tél : 40 48 80 55

Dr Bernard ECHENNE
Neuro-pédiatre

Centre Gui de Chauliac

Service des Maladies Infectieuses B
34059 MONTPELLIER CEDEX

Tél : 67 33 72 22

Dr Bernard GARREAU
Neurologue

Hapital Bretonneau

2, Bd Tonnelé

37044 TOURS CEDEX

Tél : 47 47 47 47 poste 42.98

Dr Jacques GENESTE
Pédo-psychiatre

Hopital Saint-Jacques

Centre de Rochefeuille

30, Place Henri Dunant

63003 CLERMONT-FERRAND
Tél : 73 62 57 60

Pédo-psychiatre
Institut Jean-Baptiste THIERY

Clinique de Neuro-psychiatrie infantile

13, rue de la République
54320 MAXEVILLE NANCY
Tél:83351353

ASSOCIATION FRANCAISE

DU SYNDROME DE RETT

Association régie par la loi de 1901

Hopital BICETRE

Service de Neuro-pédiatrie

78, rue du Général LECLERC
94275 KREMLIN BICETRE CEDEX
Tél:4521 21 21

Dr Marion LEBOYER

Service Psychiatrie Adulte
Hépital PITIE SALPETRIERE
49, Bd de I'Hopital

75013 PARIS

Dr Josette MANCINI

Neuro-pédiatre

Hépital d'Enfants de la Timone

v Service de Neuro-pédiatrie
13385 MARSEILLE CEDEX

Tél: 9192 14 12

Dr Jean-Frangois MATTEI
Pédiatre-généticien

Hépital d’Enfants de la Timone
Centre de Génétique Médicale
13385 MARSEILLE CEDEX
Tél - 91 92°13 90

Dr Paul MESSERSCHMITT
Hopital TROUSSEAU

26, Av. du Docteur NETTER
Unité de Psychopathologie
de I'enfant et I'adolescent
75012 PARIS

Tél : 43 46 13 90

Dr Marie-Christine MOUREN-SIMEONI
Pédo-psychiatre

Hapital NECKER

Service de Psychiatrie de I'enfant

149, rue de Sévres

75015 PARIS

Tél : 42 73 85 07

Dr Jean-Michel PEDESPAN
Neuro-pédiatre

Hépital des Enfants

Chef de Clinique

168, Cours de I'Argonne
33077 BORDEAUX CEDEX
Tél : 56 91 91 91

Dr Frangois POUPLARD
Neuro-pédiatre

C.H.R.U. Service de Pédiatrie A
49033 ANGERS CEDEX

Tél : 41 35 48 46

Dr Christophe ROUSSEL
Neuro-pédiatre

Service du Pr GILLY

Centre Hospitalier Lyon Sud
69310 PIERRE BENITE

Tél : 78 50 95 15

Dr Louis VALLEE

Praticien Hospitalier

Service des Maladies Infectieuses
et neuralogie infantile

C.H.R.U. de Lille Hopital D

59037 LILLE

41, RUE ROGER BODINEAU 37270 LARGAY Tél: 47 48 05 62 Télécopie : 47 07 76 99
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~ ASSOCIATION FRANCAISE
DU SYNDROME DE RETT

Mireille MALOT Présidente, 41 rue Roger Bodineau LARCAY 37270 MONTLOUIS Tél : 47 48 05 62 Fax : 47 05 76 99
Jeanne SPOERI SELLES Vice-Présidente, 2 chemin de la Péade 06650 LE ROURET Tél : 93 77 39 62

DOCUMENTS DISPONIBLES A L'AFSR

REFERENCE : TITRE PRIX*

1 Le Syndrome de RETT: Note pour les

médecins et thérapeutes, Dr. A. KERR, 8,00 F
2 Aspects positifs/difficultés spécifiques chez

I'enfant atteint du SR, du Dr. A. KERR 400F
3 Conseils pratiques: constipation/comment

augmenter les liquides chez votre enfant,

médicaments 500F
4 - Le Syndrome de RETT: autisme, démence et

ataxie d'évolution progressive chez la fille

Dr. AICARDI et Dr. RAMOS 12,00 F
5 Témoignage de parents pour I'éducation =

et les interventions thérapeutiques 15,00 F
6 Un regard sur la prise en charge 18,00 F
7 Autisme et Syndrome de RETT- Aspects pédo-

psychiatriques, Drs. A. PERROT-BEAUGERIE
B. GARREAU, L. HAMEURY, D. SAUVAGE
Actualités pédo-psychiatriques du SR et ses
relations avec I'autisme, Drs. B. GARREAU,
A. PERROT-BEAUGERIE, L. HAMEURY

D. SAUVAGE 25,00 F
8 Vous n’étes pas seuls, pour les parents qui -

viennent d'apprendre que leur enfant est

handicapé 10,00 F
9 Musicothérapie dans le SR, de K. COLEMAN 15,00 F
10 RETT INFO (3 derniers numéros) 50,00 F
11 Exposé du Programme de Recherche dans le

S.R par le Prof. Marc TARDIEU (1991) 15,00 F
12 La Presse Médicale . Editorial : Le Syndrome de RETT

par le Prof. Marc TARDIEU 8,00 F
13 La Revue du Praticien : Le Syndrome de RETT par

Le Dr. A. ARZIMANOGLOU. 10,00 F
14 Le Syndrome de RETT : & propos de 42 cas

A. ARZIMANOGLOU /J. AICARDI / F. GOUTIERES 10,00 F
15 Aspects Orthopédiques du Syndrome de RETT

par le Prof. Alain TANGUY ‘ 12,00 F
16 Orthopédie et Syndrome de RETT

par le Dr. Chantal FERAUD 4,00 F

Il est entendu que les informations diffusées par I'AFSR sont de la responsabilité de ses auteurs.
* Ce prix couvre les frais de photocopies et d’envoi.
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ASSOCIATION FRANCAISE
DU SYNDROME DE RETT .

LE SYNDROME DE RETT

L’ASSOCIATION FRANCAISE DU SYNDROME DE RETT

Des parents de filles atteintes de ce syndrome se sont rencontrés afin de s'Informer, partager leur
expérience, fournir un soutien moral aux familles concemnées, étre des Interdocuteurs des médecins et
des thérapeutes, encourager la recherche et favoriser un diagnostic précoce afin que le cadre de vie de
tout enfant atteint du syndrome de RETT réponde le plus tot possible & ses besoins.

De ces contacts est née 'ASSOCIATION FRANGAISE DU SYNDROME DE RETT, régie par la loi de 1901
et déclarée au Journal Officiel du 17 fevrier 1988. Elle bénéficie de I'appui d'un conseil scientifique
réunissant médecins et chercheurs. Elle est de plus en relation avec des assoclations étrangéres.

L'AFSR encourage la recherche. Des protocoles de recherche peuvent étre adressés & notre conseil
medical et scientifique, qui nous les transmettra. .

QU'EST-CE QUE LE S?NDROME--DE RETT?

Ce syndrome méconnu est un grave désordre neurologique qui cause un handlcap mental profond
assoc:é a une infirmité motrice progressive.

Décrit pour la premieére fols en 1966 par le professeur Andreas RETT a Vienne, ce syndrome n'est
vraiment connu que depuis 1983, suite aux travaux des docteurs Hagberg, Aicardi, Dias et Ramos.

Il n'a été observé que chez les filles et en atteindrait une sur 10.000 & une sur 15. 000, ce qui correspond
a 25 & 40 naissances par an en France. Parmi les 500 & 750 cas estimés sur notre héxagone, seulement
un quart serait diagnostique.

La cause du syndrome de RETT demeure inconnue. Il n'existe pas de test de laboratoire pouvant

confirmer le diagnostic chnique Aucun traitement n'est actuellement connu & I'exception d'anti-
eépileptiques en cas de crises.

CARACTERISTIQUES

o Grossesse normale; développement psychomoteur de I'enfant apparemment normal pendant
les 6, parfois 12 & 18 premiers mois de la vie.

° Périmétre cranien normal & la naissance; ralentissement de la croissance du créne entre 5 mois
et 4 ans,

o Perte de I'habilité manuelle entre 6 et 30 mois, accompagnée de pertubations de la sociabilité
el de la communication.

° Retard et/ou régression psychomoteur important.

. Stéréotypies manuelles & hauteur de la poitrine ou de la bouche, par exemple: se tordre les
mains, les frapper I'une conltre l'autre, se frotter les mains comme pour les laver, les porter & la
bouche, se prendre la Jangue. -

° Apparition d'une démarche chancelante avec jambes écartées (quand la marche exlsle)

° Apraxie/Ataxie du tronc.

Lors de la phase de régression, les filles sont grognons et évitent le contact avec autrui, méme avec
leurs parents. C'est a ce moment-la que le diagnostic est souvent confondu avec l'autisme infantile, Le
comportement autistique a tendance a s'atténuer avec l'age pour faire place & un enfant affectueux au
regard vif et au visage expressil. :

AF.S.R 18 novembre 1989 /..



AUTRES PARTICULARITES SOUVENT RENCONTREES DANS LE SYNDROME DE RETT

Hyperventilation, aérophagie, apnée. :
Tremblement du torse ou des membres, en particulier quand I'enfant est Inqulet.
Retard de la croissance .
Mauvaise circulation du sang; Jambes et pieds souvent frolds et de couleur violacée.
Grincement des dents
Petits pieds.
Crises d'épilepsie.
° Scoliose.
AIDES THERAPEUTIQUES

e © © & ® 0 @

Le syndrome de RETT nécessite une bonne prise en charge en kinésithérapie et en psychomotricité.
D'autres thérapies (musicothérapie, hydrothérapie, orthophonie,...) permettent aux filles d’exprimer leurs
potentialités et surtout de leur assurer le meilleur bien-étre possible. L'intérét porté aux personnes, la
recherche de contact et I'expression émotionelle forment la base des approches thérapeutiques
actuelles. Un apprentissage actif reste possible tout au long de leur vie.

LE CONSEIL MEDICAL ET SCIENTIFIQUE

Il est composé de neuropédiatres, de pédopsychiatres, et d'un généticlen:

Dr Jean AICARDI (Paris) Dr Pierre TRIDON (Nancy)
Président d'honneur Président :

Dr Marc TARDIEU (Le Kremlin Bicétre)

Secrétaire -

' Dr Anne BEAUGERIE-PERROT (Tours) Dr Robert GILLY (Pierre Bénite)

Dr Jean-Paul CARRIERE (Toulouse; Dr Marion LEBOYER (Paris)

Dr Sonia DCLLFUS (Sollev-ille Les Rouen} Dr Josette MANCINI -(Mérseiile)
" Dr Olivier DULAC (Paris) Dr Jean-Frangois MATTEI (Marseille)

Dr Bernard ECHENNE (Montpellier) Dr Paul MESSERSCHMITT (Paris)

Dr Daniel FONTAN (Bordeaux) Dr Marie-Christine MOUREN-SIMEONI (Paris)

Dr Bernard GARREAU (Tours) , Dr Jean-Pierre NUYTS (Lille)

Dr Jaccres GENESTE (Clermont Ferrand) Dr Frangois POUPLARD (Angérs)

2y vOUS SCUMAITEZ UNE INFORMATION PLUS COMPLETE, N'HESITEZ PAS A NOUS CONTACTER!:

A.F.5.8: Mapame MireiLe Mavor CMS: Dr Marc TARDIEU

. Rut Fogen Booimeau Senvice pE NEUROLOGIE PEDIATRIQUE
LARCAY 37270 HériraL BicéTre
Tew: 47 48 05 62 78 rue pu GENERaL LecLERC

94275 Le KREMLIN BICETRE
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LE SYNDROME DE RETT

Le syndrome de RETT a été ainsi appelé du nom du
Professeur Andréas RETT, de Vienne, quil'a décrit pour la
premigre fois en 1966. Il est probablement di a une muta-
tion affectant un géne situé sur le chromosome X. Du fait
qu'il s’agitvraisemblablement d'une mutation, le syndrome
n'est, en régle générale, pas familial (au maximun une fois
sur 300). Aucun cas de transmission d'une génération ala
suivante n'est connu. L'anomalie biochimique ou structu-
rale resultant de la mutation n'est pas connue. Elle pourrait
affecter une substance organisatrice du développement
cérébral.

Les filles atteintes semblent normales jusqu’a 'age de 6-
8 mois. Par la suite, le développement se ralentit souvent,
mais de fagon peu évidente. La marche (a 4 pattes et
debout) est souvent retardée et les enfants sont anormale-
ment calmes et tendent a pratiquer 'des jeux répétitifs.
L'usage des mains est toujours acquis mais’il pedt étre
d'un niveau inférieur & la normale de I'age. La plupart des
enfants peuvent utiliser des motsisolés, s'alimenterseuls(a
la main ou & la cuillére) et plus de la moitié¢ acquiérent la
marche. . ’ o :

Le périmétre céphalique est dans les limites de la normale
| & la naissance et s'accroit normalement pendant les pre-
miers mois, mais sa croissance se ralentit dans I'enfance.

Autour de 'age de 1 an (6-24 mois) apparalt une régres-
sion avec perte des acquisitions antérieures, en particulier
de 'usage des mains. Les enfants sont souvent grognons
¢} évitent le contact avec autrui, méme avec leurs parents.
Le tonus musculaire est souvent faible et les mouvements
sont saccadés. C'est a cette période que le syndrome de
RETT peut étre confondu avec ['autisme infantile.

Des stéréotypies manuelles apparaissent, les plus com-
mumes étant a type de frottement ou de lavement des
meins, parfois de battement ou de mouvements répetitifs
de flexion lente des doigts. Les mains sont volontiers au
contact l'une de l'autre, & la hauteur de la poitrine ou de la
bouche. Les mouvements sont rythmiques, souvent légé-
rement différents d'une main al'autre et ils remplacent les
mouvements normaux des mains. Le tronc et les membres
peuvent étre le sitge de mouvements saccadés ou impré-
cis. La marche, si elle persiste, devient instable.

La régression peut durer de quelques jours a quelques
mois, avec des variations intermittentes. A la fin de la
période de régression, un profond handicap s’est installé,
le niveau d'acquisitions étant inferieur a celui d'une enfant
d'un an.

A partir de ce moment, I'évolution semble arrétée. on
connalt des malades atteints du syndrome de RETT agés
de plus de 30 ans, mais un petit nombre de malades
peuvent mourir dans I'enfance ou 'adolescence. Des cri-

Texte original de Dr Alison KERR
_ . Septembre 1987 - Ecosse
Traduit de I'anglais et adapté par le Dr AICARDI (Hopital des enfants malades - PARIS)

kkkkhkxkk

ses épileptiques surviennent dans plus de la moitié des -

cas et peuvent étre généralisées ou localisées. Elles ten-
dent & s’atténuer avec I'age. Plus fréquentes que les con-
vulsions, chez les filles, se présentent des pertes d'atten-
tion de nature non comitiales ou des paniques (non moti-

~

vées et souvent accompagnées d'hyperventilation) pcur
lesquelles les anticonvulsants sont inefiicaces.

Les filles atteintes de syndrome de RETT ont un compor-
tement et un aspect évocateurs. Elles ont généralement
une jolie figure avec une expression éveillée, en particulier
leur regard est vif et elles regardent attentivement les
figures qui les entourent.

Entre 'age de 4 a 12 ans, une hyperventilation aigle est
fréquente quand I'enfant est éveillée, ce qui conduit a une
chute importante de gaz carbonique artériel et, par voie de
conséquence, & de l'alkalaemie. Entre deux crises d'hy-
perventilation, il y a une rétention du souffle parfois accom-
pagnée d'une baisse d'oxygéne artériel. Les enfants sont
angoissés au cours de ces crises. A partir de 12 ans
environ, I'nyperventilation tend & disparaitre et le probleme
respiratoire caractéristique devient la rétention du soufiie
avec parfois avalement d'air.

La peur et la confusion semblent étre des facteurs impor-
tants dans la prévention de 'apprentissage et des mouve-
ments volontaires. Il faut assurer & 'enfant un environne-
ment calme et une relation proche avec une personne
familiére surun mode de soutien conventionnel. Les cares-
ses peuvent faciliter la communication.

En dépit des troubles dutonus et du mouvement du tronc
et des membres, presque tous les enfants peuvent se tenir
debout et la plupart peuvent marcher avec une aide plus
ou moins importante. Il estimportant d'encourager la mar-
che 2 la fois pour permettre une certaine indépendance et
pour limiter les déformations.

Expérience et confiance dans le soutien de son propre
poids peuvent étre données en jouant allongé avec l'en-
fant, roulant avec 'adulte qui le soutient d'abord beaucoup
et diminue l'aide progressivement.

Une petite fille effrayée et hypotonique peut étre placee
contre les jambes d'un adulte, un doigt soutenant chaque
épaule contre la cuisse de I'adulte. Ceci donne confiance
A I'enfant et l'incite & tenir debout et a marcher. Chez
I'enfant plus 4gé, un déambulateur comportant un disposi-
tif de soutien complémentaire des bras, si ¢’est nécessaire,
peut étre employe.

La mobilisation douce, réguliére et compléte des articula-
tions est importante. Elle peut étre plus facile & réaliser
dans I'eau chaude. Les massages par jet d'eau peuvent
&tre utilisés. La plupart des enfants aiment flotter sur des
bouées gonflables et quelques uns peuvent patauger et
ainsi augmenter la gamme de leurs activités.

Les interventions orthopédiques doivent étre limitées au
maximum. Une tétonie des adducteurs ne doit étre envisa-
gée quesi elle est indispensable pour permettre la marche
ou empécher une luxation de hanche. Le traitement chirur-
gical de la scoliose est parfois indiqué mais il ne doit étre
procédé qu'apres une mare reflexion.

Il est plutét conseillé d'utiliser des sieéges de plastique
moulé, soutenant le dos, sans restreindre les activités, le
traitement le plus efiicace est 'encouragement des mouve-




Gems volontaires. Le mouvement volontaire des mains est
empéché par les stéréotypies et akinesie (difficulté a amor-
cer un mouvement volontaire). Quand le mouvement ap-
paratit il est maladroit et mal coordonné.
{Les mouvements volontaires réels peuvent quelquefois
&tre obtenus quand on peut créer une situation de detente
dans un environnement rassurant et fournir une motivation
forte par des objets intéressants ou des taches simples
récompenseées aussitot trés clairement. Une musique ou
une friandise favorite semble constituer une récompense
efficace. Le mouvement volontaire peut étre aidé, en gui-
dant par exemple I'enfant d'une main pour porter une
cuiller 4 la bouche. Quand les mouvements répétitifs pro-
duisent des blessures ou des Iésions cutanées, il est
parfois possible de les réduire par une thérapeutique com-
portementale. Parfois, cependant, il peut étre utile d'empé-
cher mécaniguement mais avec douceur les mouvements
involontaires, ce qui peut faciliter les activités manuelles
utiles. A cette exception pres,il est préférable de ne pas
empécher les stéréotypies, ce qui peut conduire a une
frustration du désir d'activités.
T Les filles atteintes du syndrome de RETT, malgré leur
incapacité évidente a interpréter beaucoup de leurs expe-
riences, sembles trés réceptives aux sons musicaux et ca-
pables de les discriminer. Lamusicothérapie parait specia-
lement utile pour capter leur attention et pour leur fournir un
moyen réel de commmuniquer et de partager un plaisir.
Le thérapeute attire I'attention de I'enfant et produit un
état d'alerte en trouvant et jouant des rythmes et-des sons
auxquels il pense que I'enfant est réceptif. Apres quelques
séances, on peut voir l'initiative passer du cété de I'enfant

qui, au début, apprend a participer a la creation musicale\
et puis devient l'initiateur.

Une communication simple, sans paroles, est possible a
différents degrés et est d'une importance primordiale pour
Ienfant et ses parents et thérapeutes. Ceci semble étre
facilité par des relations trés affectueuses avec calins et
caresses. L'utilisation d'appariels électroniques simples
peuvent aussi jouer un role.

L’entourage et la famille d'une fille atteinte du syndrome
de RETT ont besoin d'aide. Ce desordre tragique et trou-
blant et les difficultés séveres de lafille pésent énormement
sur la famille, qu'elle soit naturelle ou d'accueil.

Ce n'est qu'avec le service d'un centre d'accueil ala
journée, d'aide d'une autre famille, par exemple d'une as-
sistance maternelle, et avec des conseils de la part de pro-
fessionnels avec qui la famille a des rapports de confiance,
qu’on peut envisager une prise encharge de longue durée
au sein de la famille.

Quand la prise en charge nécessite une institution, cette
derniére doit étre de type le plus familial possible et bien
soutenu de diverses thérapies appropriees.

Document diffusé par ' Association Frangaise du Syndrome
de RETT, en relation avec des Associations étrangeéres, et
préte a fournir aux parents et aux professionnels : soutien,
informations et conseils .

Adressse:
Association Frangaise du Syndrome de RETT
Rue Roger Bodineau
37270 LARCAY
tél. 47.48.05.62




90

|| TABLE DES MATIERES ||

I Introduction p 10
IL. Le Syndrome de RETT p 12
1. Diagnostic positif p 12
L. 1. Définition p12

1.2. Clinique pl3

1.2.1. Les quatres stades du Syndrome de Rett pl13

1.2.2. Les critéres diagnostiques pl17

1.2.3. Formes cliniques p21

1.3. Examens complémenfaires p23

1.3.1. Biologiques p23

1.3.2. Cytogénétiques p24

1.3.3. Neurophysiologiques p25

1.3.4. Neuroradiologiques p25

). Di ic difféenticl p27
2.1. Les encéphalopathies p28

2.2. L'autisme p28

Pl i L . p 30

4, Prise en charge p32
4.1. Objectifs p32

4.1.1. Prise en charge du handicap p32

4.1.2. Prise en charge éducative p 34

4.2. Moyens 3l

4.2.1. Chimioth€rapie p35



91

4.2.2. Orthopédie

4.2.3. Kinésithérapie-Hydrothérapie
4.2 4. Psychomotricité

4.2.5. Orthophonie

4.2.6. Musicothérapie
II1. Observation

IV. Les associations de parents d'enfants malades

1. Réle politique et social
R61 tien moral

3. L'association et le monde médical
3.1. Information médicale
3.2. Réle de médiateur

3.3. Le médecin généraliste et les associations

4.Conclusion

V. L'Association Francaise du Syndrome de Rett

1. Strlggtureg
1.1. Création

1.2. Le conseil médical et scientifique
2. Objectif:

3. Moyens et réalisations

3.1. Organisation de rencontres locales

p 36
p 39
p 39
p 39
p 40

p4l

p 49
p 49

pSl

p52
p 52
p53
p 54

p 55

p 57

p 57

p 57

p 58

p 59

p 60
p 60



3.2. Organisation annuelle de journées d'information
3.3. Service de documentation

3.4. Rett info

3.5. Médiatisation et financement

3.6. I'A.F.S.R. et les autres associations

3.7. Recherche

4_Christelle et 'AF.S.R.

5. Particularités de I'A.F.S.R.

VI. Conclusion

BIBLIOGRAPHIE

REFERENCES BIBLIOGRAPHIQUES

ANNEXES
Annexe 1 : Bulletin d'adhésion a I' A.F.S.R.

Annexe 2 - Les menbres du Conseil Médical et Scientifique de 'A.F.S.R.

Annexe 3 : Liste des documents disponibles a 'A.F.S.R.

Annexe 4 : Plaquettes d'information de I'A.F.S.R.

p 60
po6l
p6l
p 63
p 64

p 65

p 66

p 67

p 69

p70
p72

p 80
p 82
p 83
p 84



SERMENT D'HIPPOCRATE

En présence des maitres de cette école, de mes condisciples, je promets et je jure d'étre
fidele aux lois de I'honneur et de la probité dans l'exercice de la médecine.

Je donnerai mes soins a l'indigent et n'exigerai jamais un salaire au—dessus de mon
travail.

Admis a l'intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui s'y passe; ma langue
taira les secrets qui me seront confiés, et mon état ne servira pas a corrompre les moeurs ni a

~ favoriser les crimes.

Reconnaissant envers mes maitres, je tiendrai leurs enfants et ceux de mes confréres
pour des fréres et s'ils devaient entreprendre la Médecine ou recourir 2 mes soins, je les
instruirai et les soignerai sans salaire ni engagement. :

Si je remplis ce serment sans l'enfreindre, qu'il me soit donné a jamais de jouir
heureusement de la vie et de ma profession, honoré a jamais parmi les hommes. Si je le viole,
et que je me parjure, puissé—je avoir un sort contraire.



BON A IMPRINER No 9

LE PRESIDENT DE LA THESE

Vu, le Doyen e ia Faculté

YU et PERMIS D'IMPRIMER

LE PRESIDENT DE L'UNIVERSITE



oe ]

Le syndrome de RETT est une malad1e génétique de. ﬁequence élevée et de pathogénie
encore non ¢lucidée. '

C'est une encéphalopathie degeneratlve observée presque exclusivement chez des filles, qui
cause un handicap mental profond associé a ung infirmité motrice progresswe alors que le

développement initial est normal.
Aprés un expose des signes diagnostiques de ce synd:ome et des possibilités de

prise en charge, le cas d'une patiente de 23 ans est rapporté.

Les associations de parents d'enfants malades sont en plein essor comme l'ensemble du
monde associatif notamment dans le domaine sanitaire et social.
La discussion porte sur les facteurs d‘expansi()n de ces associations d'aide
mutuelle, leurs intéréts pour les différentes parties concernées (patients, familles et professwnnels
dela sante) et les relations conﬂlctuelles qui peuvent en decouler

L'Association Frangaise du Syn ndrome de RETT (A.F.S.R.), créée en 1988, est une de ces
associations famlhales : ses structures, ses objectifs et ses réalisations sont présentés.

- syndrome de RETT N
.- encéphalopathie progressive
- autisme
- associations parents




