
LES MALADIES 
NEUROLOGIQUES RARES
ENTRAÎNANT DES MOUVEMENTS 

ANORMAUX

  Actes du Colloque National
de la Fondation Groupama pour la santé
Paris, le 21 juin 2011

LA FONDATION GROUPAMA POUR LA 
SANTÉ, CRÉÉE EN 2000 À L’OCCASION 
DU CENTENAIRE DE GROUPAMA, EST 
ENTIÈREMENT DÉDIÉE À LA LUTTE 
CONTRE LES MALADIES RARES.

ELLE S’EST FIXÉ 3 MISSIONS FONDAMENTALES :

  Favoriser le diagnostic par la diffusion des connaissances sur ces 
maladies
  Faciliter le quotidien des patients et de leur famille en soutenant 
leurs associations
 Encourager la recherche médicale par l’attribution de bourses

Cet engagement est 
relayé par les Caisses 
Régionales Groupama.
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2 Ouverture

 Ouverture

Jean-Luc BAUCHEREL
Président de Groupama et 
de la Fondation Groupama 

pour la Santé

  Jean-Luc BauchereL
Au nom du conseil d’administration de la Fondation Groupama pour la 
Santé, je vous exprime tout le plaisir que j’ai de vous accueillir aujourd’hui 
pour ce quatrième colloque de notre Fondation, dans l’auditorium 
du siège de Groupama. Je souhaite également vous remercier d’avoir 
répondu aussi nombreux à notre invitation. Votre présence témoigne de 
l’intérêt que vous portez aux sujets qui seront développés tout au long 
de cette journée.

Notre Fondation a été créée en 2000, à l’occasion du centenaire de 
Groupama. Notre Groupe étant le premier assureur en santé individuelle 
en France, nous avons souhaité nous investir dans une action de mécénat 
santé et nous avons immédiatement choisi de participer à la lutte contre 
les maladies rares.

Pourquoi ce choix ? D’une part, nous avons considéré que ces maladies 
rares, qui touchent trois millions de personnes en France, méritaient 
d’être mieux connues, reconnues et surtout soutenues. D’autre part, 
aucune fondation d’entreprise ne s’était encore engagée totalement au 
service des personnes atteintes et de leurs proches.

Depuis plus de dix ans, la Fondation Groupama pour la Santé se consacre 
exclusivement aux maladies rares, avec un triple objectif :
•  apporter une aide financière aux projets qui nous sont présentés par 

les associations de patients, afin que ceux-ci sortent de l’isolement ;
•  soutenir la recherche médicale sur ces maladies ;
•  favoriser la diffusion de l’information auprès de tous les publics 

directement ou indirectement concernés.
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3Ouverture

 Ouverture

Aujourd’hui, nous apportons 5,5 millions d’euros à 25 jeunes chercheurs et 
à une centaine d’associations, pour environ 220 projets. Plus de la moitié 
de ces soutiens ont été réalisés avec le concours des Caisses régionales de 
Groupama, qui relaient de façon croissante l’engagement du Groupe sur 
le terrain. Nous travaillons également en étroite collaboration avec nos 
trois partenaires : l’Alliance Maladies Rares, Orphanet et l’Association 
L’Envol.

Le colloque de ce jour est consacré aux maladies neurologiques rares 
entraînant des mouvements anormaux. Nous avons choisi ce thème 
parce qu’il est familier à notre Fondation, en raison des liens qu’elle 
a développés depuis quelques années à travers plusieurs projets 
d’associations et de recherche. Je citerai notamment celui du Docteur 
Cécile HUBSCH, chercheuse récompensée par la Fondation l’année 
dernière pour son travail sur la dystonie.

Qui plus est, le groupe des maladies neurologiques rares constitue 
un enjeu de santé publique important. Beaucoup de ces maladies 
commencent dès l’enfance. Il existe près de vingt Centres de Référence 
dédiés à ces pathologies dans le cadre du Plan Maladies Rares.

Enfin, ces maladies restent encore méconnues malgré le nombre de 
personnes touchées. A titre d’information, 20 % des appels téléphoniques 
à Maladies Rares Info Services, essentiellement de la part de patients 
ou de leurs proches, concernent les maladies neurologiques rares. Les 
attentes des familles sont donc grandes sur ce sujet : elles portent sur 
des thématiques et un état des lieux, en particulier sur les maladies 
neurologiques rares entraînant des mouvements anormaux.

Dès lors, je tiens à remercier très chaleureusement le Professeur Marie 
VIDAILHET, Responsable du Pôle des Maladies du Système Nerveux 

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   3 21/02/12   10:45



4 Ouverture

à l’Hôpital de la Salpêtrière à Paris, d’avoir accepté la proposition du 
Conseil d’administration de la Fondation de conduire ce colloque. A ce 
titre, vous avez contribué activement à l’organisation du programme de 
cette journée, en étroite collaboration avec toute l’équipe de la Fondation 
Groupama pour la Santé.

Je remercie également les différents intervenants qui se succéderont à 
cette tribune, représentants du corps médical et membres d’associations 
de malades, qui ont accepté de donner de leur temps pour nous apporter 
leurs connaissances et leur témoignage. Enfin, je remercie Madame 
Carine ROCCHESANI, journaliste, qui a bien voulu accepter d’animer 
cette journée.

Je souhaite rendre un hommage au Professeur Gérard LENOIR. Ce dernier 
nous a quittés brutalement voilà quelques jours et son absence pèsera 
dans la vie de la Fondation Groupama pour la Santé. Il avait participé 
activement à sa création et à son développement et il était un membre 
très actif de son Conseil d’administration.

Professeur à l’Université Paris V-René DESCARTES, il était Chef de 
service de Pédiatrie générale de l’Hôpital Necker-Enfants Malades. 
Son engagement dans la lutte contre les maladies rares s’est exprimé 
notamment dans le combat contre la mucoviscidose. Il a créé l’Association 
Mucoviscidose ABCF, dont l’objectif est la recherche de traitements 
pharmacologiques de cette pathologie. La souffrance des enfants l’a 
toujours particulièrement marqué. C’est pourquoi il s’était impliqué dans 
leur accueil au centre de l’Association L’Envol, dont il était devenu le 
président. Chaque année, plus de 500 enfants atteints de maladies graves, 
souvent rares, peuvent oublier pendant dix jours dans ce lieu médicalisé 
de loisirs les contraintes de leur vie quotidienne et reprendre confiance 
en eux.

Gérard LENOIR assistait à tous les colloques de la Fondation et celui-ci 
l’intéressait particulièrement. En effet, s’agissant de maladies visibles, les 
enfants et les adolescents en sont d’autant plus meurtris.

J’invite maintenant le Professeur Marie VIDAILHET et Carine 
ROCCHESANI à monter à la tribune pour introduire le colloque.
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5Présentation

  carine rOccheSaNI

Professeur VIDAILHET, quelles sont vos attentes 
au sujet de ce colloque ?

  Pr Marie VIDaILheT
Je vous remercie chaleureusement de votre présence nombreuse: 
médecins, patients, associations, vous qui contribuez à la qualité de cette 
journée par vos connaissances et votre courage face à la maladie. Vos 
témoignages et votre action sont au centre de cette manifestation.

Je remercie la Fondation Groupama et son Président de leur soutien et 
de leur enthousiasme et laisse la parole à mes collègues. Auparavant, je 
précise que toutes les questions ne pourront pas être traitées en séance. 
Nous avons ménagé des pauses pour des échanges informels. Par ailleurs, 
les présentations sont destinées à un public généraliste mais intègrent 
des informations médicales. Certains exposés comportent des vidéos 
explicatives. A cet égard, je rends hommage aux personnes qui ont 
accepté d’être filmées et vous rappelle que ces extraits confidentiels ne 
doivent pas faire l’objet de diffusion ou de copie.

Merci à vous tous et à Groupama pour son implication auprès des jeunes 
talents.

 Présentation

Pr Marie VIDAILHET
Pôle des Maladies du 
Système Nerveux, Hôpital 
de la Salpêtrière, Paris
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8 Maladie de Wilson

ConférenCes

Dr France WOIMANT
Praticien hospitalier,

Coordinateur du Centre de 
Référence National pour la 
Maladie de Wilson, Service 

de Neurologie, Hôpital 
Lariboisière, Paris

 Maladie de Wilson

  Dr France WOIMaNT
Bonjour à tous.

Dans un premier temps, je remercie la Fondation Groupama et son 
président, ainsi que le Professeur VIDAILHET de m’avoir invitée à cette 
journée.

La maladie de Wilson a été décrite en 1912 par Sir WILSON, dans sa thèse 
publiée dans la revue Brain. Cet article de plus de 200 pages présente 
quasiment tous les éléments cliniques de la maladie.

i. Présentation

Particulièrement rare, la maladie de Wilson touche entre 1 000 et 1 500 
patients en France. Il s’agit d’une maladie métabolique, entraînant une 
surcharge en cuivre, essentiellement dans le foie, dans l’œil et dans le cerveau.

Cette maladie génétique est de transmission autosomique récessive; les 
deux parents sont porteurs sains de l’anomalie sur un seul de leurs gènes 
et le risque pour les enfants est de 25 % à chaque naissance. Cette maladie 
est due à une mutation du gène de l’ATP7B, une protéine permettant le 
transport du cuivre dans l’organisme.

Nous savons traiter efficacement la maladie de Wilson dès lors que le 
diagnostic a été établi précocement. Malheureusement, dans de nombreux 
cas, ce diagnostic est réalisé trop tardivement et les patients conservent 
des séquelles.
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9Maladie de Wilson

ConférenCes

ii. DesCriPtion

Le cuivre est un élément indispensable et intervient dans de nombreux 
systèmes métaboliques et enzymatiques. Nous absorbons environ 
3 milligrammes par jour de cuivre, stocké dans le foie sur des 
métallothionéines essentiellement, ou présent sous forme libre en quantité 
plus faible. Une partie de ce cuivre est acheminée dans le sang vers les 
organes en étant fixé sur une protéine, la céruloplasmine. L’ATP7B est 
nécessaire pour lier le cuivre à la céruloplasmine. Le cuivre en surplus 
dans le foie est éliminé dans la bile via l’ATP7B.

La maladie de Wilson cause un déficit en protéine ATP7B. Le cuivre en 
excès ne peut pas passer dans la bile, s’accumule dans le foie, d’abord 
fixé aux métallothionéines puis sous forme libre. Ce cuivre devient alors 
toxique pour le foie et entraîne une hépatite. Il passe également dans le 
sang sous forme libre et se fixe notamment dans l’œil, le cerveau, les 
glandes endocrines.

Cette maladie commence sous forme hépatique et devient multi-
systémique, touchant essentiellement l’œil et le cerveau.

iii. moDe De révélation

Le plus fréquent est sous la forme d’une hépatite :
•  soit une hépatite  fulminante, pouvant être létale en quelques jours, en 

l’absence de diagnostic ;
•  soit une hépatite simulant une hépatite virale, signalée par une fatigue, 

des nausées, des douleurs abdominales ;
•  soit une cirrhose. Il s’agit le plus souvent d’une cirrhose métabolique, 

avec une évolution très progressive et avec peu de symptômes, voire 
asymptomatique. Cette cirrhose peut se décompenser et se manifester 
par des oedèmes voire un ictère. 

Si le diagnostic n’est pas posé à ce stade hépatique, la maladie évolue et 
le diagnostic est effectué sur des manifestations extra-hépatiques. 

Ce peut être lors d’un examen ophtalmologique qui met en évidence un 
anneau cuivré autour de la cornée, dit de Kayser-Fleischer ; cet anneau 
n’entraîne aucun retentissement sur la vision.

Enfin, la maladie peut se révéler par des symptômes neurologiques : 
tremblement ou autre mouvement anormal, difficultés à articuler. Chez la 
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femme, l’un des premiers symptômes est l’aménorrhée ou des avortements 
spontanés. En France, le dosage de cuivre et de la ceruloplasmine n’est 
pas systématiquement vérifié dans ces cas. Il faut absolument réaliser un 
bilan cuprique en cas de fausses couches répétées.

iv. age Du DiagnostiC

Le diagnostic hépatique est réalisé chez l’enfant étant donné que la 
maladie débute sous cette forme. Pour les sujets plus âgés, jusqu’à plus 
de 60 ans, le diagnostic est effectué sur des formes neurologiques. Dans 
la cohorte de 428 patients suivis au Centre National de la Maladie de 
Wilson, le diagnostic a été réalisé après 30 ans pour 12 %.

Le délai entre les premiers symptômes et le diagnostic est d’un an pour 
les formes hépatiques et de 19 mois pour les formes neurologiques. 
Pendant ce temps, les symptômes s’aggravent alors que le traitement 
serait efficace.

v. symPtômes neurologiques

Il s’agit essentiellement de mouvements anormaux. Je remercie 
les patients qui ont accepté la diffusion de leurs vidéos dans un but 
informatif.

• Tremblement
Le tremblement n’est pas perceptible lorsque les bras sont tendus en 
avant. Il apparaît en revanche lorsque le patient replie ses bras devant 
lui. Le mouvement anormal peut également intervenir en station debout. 
Dit orthostatique, ce tremblement s’atténue en marchant. Le tremblement 
peut enfin concerner les deux mains, les deux pieds ou le menton avec, 
comme dans la maladie de Parkinson, un syndrome extrapyramidal.

• Dystonie
Les dystonies ont été particulièrement bien étudiées dans la thèse de 
Wilson, à une époque où il n’existait pas encore de traitement, qui 
n’est apparu que dans les années 50. Ce phénomène peut s’appliquer au 
visage, entraînant un « rire sardonique » involontaire, aux membres et 
au tronc. Ces mouvements ont des retentissements importants sur la vie 
quotidienne, dans la parole, l’écriture ou la marche. Tous ces gestes sont 
perturbés par des contractures involontaires.
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• Autres symptômes
Il s’agit de troubles du comportement (apathie, hyperactivité, irritabilité, 
conduites d’addiction, dépression) associés à des troubles cognitifs 
(attention, planification). Actuellement, les médecins débattent sur 
l’origine de ces manifestations : psychiatrique ou sous-corticale.

La maladie débute par des tremblements pour 45 % des patients ou dans 
d’autres cas par une dysarthrie, d’où l’importance de sensibiliser les 
orthophonistes. Les dystonies interviennent dans 28 % des cas.

vi. DiagnostiC

Il repose sur un faisceau d’arguments.

On observe tout d’abord les signes cliniques.

Ensuite, l’anneau de Kayser-Fleischer est présent chez l’ensemble 
des patients ayant une forme neurologique et dans 50 % des formes 
hépatiques.

De son côté, le bilan biologique consiste à doser dans le sang la 
céruloplasmine et le cuivre et dans les urines le cuivre. La céruloplasmine 
est basse voire effondrée dans la maladie de Wilson. Jusqu’à une date 
récente, le dosage de cuivre dans le sang comprenait le dosage du cuivre 
lié à la ceruloplasmine et du cuivre libre toxique. La ceruloplasmine 
étant basse, le cuivre sérique est diminué, alors que l’organisme possède 
une surcharge en cuivre. Il faut donc tester les urines, qui permettent 
d’éliminer le cuivre à la place de la bile et le taux de cuivre dans les 
urines est élevé. Des dosages de cuivre hépatique peuvent également être 
réalisés. Je précise que l’ensemble de ces dosages est normal chez 3 % 
des patients.

Enfin, l’IRM cérébrale met en évidence des lésions sous-corticales : 
atteinte des noyaux lenticulaires, gris et dentelés et aspect en « tête de 
panda » au niveau du mésencéphale. Un patient sur quatre présente une 
atteinte du corps calleux et dans certains cas sont observées des atteintes 
corticales et de la substance blanche.

La maladie est donc très hétérogène, sur le plan tant clinique, radiologique 
que génétique. Cinq cents mutations responsables de la maladie de 
Wilson ont été découvertes, mais dans plus de 10 % des cas étudiés, la 
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12 Maladie de Wilson
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biologie moléculaire ne permet pas de contribuer au diagnostic. Il est 
donc indispensable d’intégrer les quatre éléments dans le diagnostic.

Il faut également réaliser un screening familial pour dépister la fratrie et 
les enfants. Le risque pour les frères et soeurs est de ¼. Pour les enfants, le 
risque est faible, de l’ordre de 1 sur 200, en l’absence de mariage consanguin.

vii. traitement

Ce traitement vise à faire disparaître le cuivre. La disparition progressive 
de l’anneau de Kayser-Fleischer au bout de quelques années constitue un 
élément important du suivi.

1. Régime
Certains aliments sont interdits : foie, homard, chocolat noir, riche en 
cacao. Nous avons publié récemment avec l’association de patients 
Bernard Pépin pour la Maladie de Wilson un guide de conseils diététiques.

2. Médicaments
Deux médicaments, qui sont des chélateurs, permettent d’augmenter 
l’élimination de cuivre dans les urines: la D-pénicillamine (découverte en 
1956) et la trientine. Le zinc, quant à lui, permet de limiter l’absorption 
intestinale du métal et renforce la synthèse des métallothionéines. 
Cependant, le traitement cause chez certains patients une aggravation, 
parfois non réversible, de la maladie dans les premiers temps. Les 
mécanismes sont discutés : certains médecins estiment que cette 
aggravation est due à une forme suraiguë de la maladie tandis que 
d’autres considèrent que le traitement entraîne une redistribution du 
cuivre dont une part croissante est destinée au cerveau. Enfin, une 
interruption du traitement cause non seulement une aggravation de la 
maladie mais aussi une inefficacité lors de la reprise du traitement, sans 
que la raison en ait été identifiée.

Ces médicaments causent des effets secondaires :
•  avec la D-pénicillamine, chez un tiers des patients : réactions allergiques, 

problèmes hématologiques, atteinte rénale, lupus et lésions de la peau ;
•  moins d’effets secondaires mais des difficultés d’utilisation de la 

trientine : obligation de conservation à 4°C, prise 20 minutes avant 
les repas ;

•  très peu avec le zinc.
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L’amélioration apparaît après trois à six mois de traitement. Voici 
l’exemple d’une patiente que je remercie de nous avoir donné l’autorisation 
d’utiliser ces images : cette jeune fille a d’abord été diagnostiquée suite 
à une dépression, puis elle a été atteinte de tremblements, puis d’une 
dystonie des membres et du tronc et de troubles de la déglutition. Après 
trois ans de traitement à la D-pénicillamine, les symptômes ont disparu. 
87 % des patients que nous traitons sont autonomes après quelques 
années de traitement.

Le traitement utilisé est :
•  le zinc dans les formes pré-symptomatiques ou pauci-symptomatiques ;
• l’un des trois médicaments dans les formes symptomatiques ;
•  une transplantation hépatique dans les formes fulminantes ou dans les 

formes neurologiques résistantes au traitement.

3. Règles
Il ne faut jamais interrompre le traitement, qui est prescrit à vie, même 
pendant la grossesse. Les éléments de suivi portent sur l’évolution 
clinique, l’observance du traitement, les effets secondaires et la recherche 
de complication tardive tel le développement d’hépatocarcinome chez les 
patients atteints de cirrhose. Le suivi est clinique (œil et peau), biologique 
(cuprurie), radiologique et multidisciplinaire. Le passage de l’enfant à 
l’adulte, notamment, reste difficile, entre le pédiatre et le neurologue ou 
l’hépatologue.

viii. ConClusions

Il s’agit d’une maladie rare, entraînant des mouvements anormaux, une 
dysarthrie, des troubles du comportement et une atteinte hépatique. Elle 
est diagnostiquée jusqu’à 50 ans et au-delà. Le traitement est d’autant 
plus efficace qu’il est mis en place rapidement. La biologie moléculaire 
est souvent longue : il ne faut pas attendre les résultats de l’analyse 
pour débuter ce traitement. Le suivi est indispensable pour s’assurer que 
les patients observent bien leur traitement. Cette maladie est également 
complexe, avec une hétérogénéité tant phénotypique que génotypique, y 
compris au sein d’une même famille.

Il reste des questions encore non résolues.
•  Pourquoi l’état de certains patients s’aggrave-t-il en début de traitement ?
•   Quel traitement faut-il administrer et à quel moment de l’évolution ?
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Nous avions besoin d’un test permettant de mesurer la quantité de 
cuivre libre dans le sang. Mon équipe travaille depuis trois ans sur ce 
dosage permettant d’identifier le cuivre échangeable. Il s’agit d’une 
avancée importante au niveau tant du diagnostic que du traitement. A 
titre d’exemple, nous avons établi que les aggravations neurologiques au 
début sont peut-être dues au fait que le traitement réduit trop rapidement 
le taux de cuivre libre dans le sang.

Je tiens à remercier l’ensemble de mon équipe, les Centres de Référence de 
Paris et de Lyon, les Centres de Compétence, le laboratoire de toxicologie 
de l’hôpital Lariboisière, les trois laboratoires de biologie moléculaire et 
l’Association Bernard PEPIN pour la maladie de Wilson qui a financé nos 
travaux sur le cuivre échangeable.

  carine rOccheSaNI
Merci à vous. La parole est au public, pour poser quelques questions.
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Discussions

  Jacques BerNarD, Président de Maladies rares Info Services
Votre intervention a posé d’emblée un problème qui préoccupe 
l’ensemble du monde associatif des maladies rares : le temps de latence 
avant le diagnostic est trop long, alors que la thérapeutique peut tout 
à fait ralentir et guérir la maladie. Cette problématique est sans doute 
valable pour les autres intervenants de la matinée. Sachant que le 
premier médecin consulté est dans la plupart des cas un généraliste, 
comment peut-on réduire ce temps de latence ?

  Dr France WOIMaNT
Il faut en parler lors de journées comme aujourd’hui, mettre en place des 
formations dans les Centres de Référence. Nos cibles sont les généralistes, 
mais aussi les psychologues scolaires qui prennent en charge les enfants 
ou les adolescents rencontrant des difficultés et les orthophonistes 
confrontés aux dysarthries. Nous rédigeons des articles dans les revues 
adressées à ces professionnels de santé. Effectivement, le problème reste 
compliqué.

  Dr JOSePh, Paris Montmartre
Quelle est votre attitude en cas d’échec thérapeutique ou d’effets 
secondaires au début du traitement ?

  Dr France WOIMaNT
En cas d’effets secondaires, nous changeons de chélateur. Pour les 
cas qui continuent à s’aggraver progressivement, nous proposons des 
transplantations hépatiques. Cependant, si la transplantation est efficace 
dans les formes hépatiques de la maladie, seuls 50 % des patients atteints 
d’une forme neurologique pourront voir leur état s’améliorer et reprendre 
une vie normale. La transplantation sauve donc la vie d’un patient sur 
deux dans les formes neurologiques graves, résistantes au traitement 
médicamenteux.
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  Question de la salle
Est-il possible d’évaluer le cuivre hépatique total grâce à une IRM, 
comme dans l’hémochromatose ?

  Dr France WOIMaNT
L’IRM ne permet malheureusement pas de détecter le cuivre, au contraire 
du fer.

  carine rOccheSaNI
Les analyses portant sur le cuivre libre échangeable ne sont réalisées 
que dans certains laboratoires. Je suppose que toutes les structures ne 
disposent pas de l’équipement adéquat.

  Dr France WOIMaNT
Nous avons mis cette technique en place tout récemment et sommes 
actuellement en mesure de conduire ces analyses à l’Hôpital Lariboisière. 
Alors que nous ne pouvions agir sur le tube que pendant les 15 premières 
minutes, ce délai a été porté à 24 heures et nous sommes en train d’étudier 
la possibilité de congélation. Cette technique permettra d’améliorer 
considérablement la prise en charge des patients.

  carine rOccheSaNI
Il sera possible d’effectuer le dépistage et le suivi tout au long de la 
maladie.

  Dr France WOIMaNT
Exactement.
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  carine rOccheSaNI

Pour conclure, quelles sont actuellement  
les pistes de travail sur cette maladie ?

  Dr France WOIMaNT
Des réflexions sont menées sur le traitement au niveau européen, et en 
particulier la réalisation  d’essais thérapeutiques internationaux pour 
comparer les molécules. Jean-Marc TROCELLO ici présent coordonne ce 
programme Eurowilson.

  Pr Marie VIDaILheT
Merci au Docteur WOIMANT pour cette présentation exceptionnelle, riche 
d’enseignements  et porteuse d’espoir thérapeutique. Je passe maintenant 
la parole au Docteur Mathieu ANHEIM.
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 Ataxies Cérébelleuses Héréditaires

  Dr Mathieu anheim
Merci au Professeur VIDAILHET, à la Fondation Groupama et à son 
Président de m’avoir invité.

Je vous présenterai les ataxies cérébelleuses héréditaires, notamment les 
formes récessives avec l’exemple des ataxies liées à l’X.

Face à un patient présentant une ataxie cérébelleuse, il faut immédiatement 
examiner s’il s’agit d’une forme héréditaire, à transmission génétique.

Des arbres généalogiques permettent d’expliquer les différents cas de figure :
•  une forme autosomique dominante, avec une transmission du père au 

fils ;
•  une forme autosomique récessive, avec une transmission par des 

parents porteurs sains mais consanguins, aux enfants des deux sexes.

La plupart des ataxies cérébelleuses récessives correspondent à des cas 
sporadiques, où un seul individu est atteint. Devant ce type de pathologie, 
il faut envisager une transmission autosomique récessive, d’autant plus 
que le sujet est jeune.

Les ataxies cérébelleuses récessives constituent un grand groupe de maladies 
rares, complexes, hétérogènes et neuro-dégénératives. Elles affectent 
principalement le cervelet, mais aussi la colonne postérieure de la moelle 
épinière, le faisceau spino-cérébelleux et les nerfs périphériques. Ces maladies 
sont caractérisées avant tout par un syndrome cérébelleux, qui domine le 
phénotype et qui peut être associé à d’autres symptômes neurologiques 
ou extra-neurologiques. Tous les patients présentent une anomalie du 

Dr Mathieu ANHEIM
Praticien hospitalier, 

Centre de Référence des 
Maladies Neurogénétiques 

de l’Enfant et de 
l’Adulte, Département de 
Génétique, Hôpital de la 

Salpêtrière, Paris

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   18 21/02/12   10:45



19Ataxies Cérébelleuses Héréditaires

ConférenCes

mouvement. La pathologie débute souvent avant l’âge de trente ans, évolue 
progressivement et cause un handicap majeur au bout de dix ans.

i. la malaDie De frieDreiCh

Il s’agit de la maladie ataxique récessive la plus fréquente, mais elle reste 
rare : 1 personne sur 50 000 est atteinte en France. La pathologie débute 
vers 15 ou 16 ans, le plus souvent entre 10 et 25 ans, mais des cas ont été 
rapportés dès 2 ans, ou après 60 ans.

Sur le plan clinique, les symptômes caractéristiques sont :
•  neurologiques : atteinte cérébelleuse et des voies proprioceptives, 

dysarthrie, abolition des réflexes ostéo-tendineux et de la sensibilité 
profonde, ondes carrées, syndrome pyramidal.

•  systémiques : cardiopathie hypertrophique, scoliose, pieds creux et diabète.

La maladie de Friedreich cause très peu d’atrophies cérébelleuses, qui ne 
sont notamment pas visibles au cours des dix premières années d’évolution.

Je remercie les patients qui ont accepté la diffusion de vidéos dévoilant 
leur visage, pour montrer les mouvements oculomoteurs.

Voici un malade atteint depuis quelques années : il présente une marche 
ataxique avec un élargissement du polygone de sustentation, une 
instabilité lors du demi-tour et quelques embardées. Les troubles sont 
exacerbés en cas de marche « en tandem », avec les pieds mis bout à bout.

La maladie de Friedreich est due à un type de mutation particulier dans le 
gène FXN, qui correspond à une expansion de triplets GAA. La protéine 
en cause est la frataxine, qui suscite une action mitochondriale dans la 
synthèse des protéines à noyau fer-soufre. Le défaut de ces protéines 
aboutit à la mort cellulaire.

Le traitement le plus fréquemment instauré est un antioxydant, 
l’idébenone mnesis, mais dont l’efficacité cardiologique et neurologique 
est mise en doute par certaines études. Nous nous orientons donc 
actuellement vers de nouvelles voies thérapeutiques.

Voici la démarche pratique clinique à adopter face à un patient présentant 
une ataxie cérébelleuse suspecte d’être héréditaire :
•  considérer l’âge de début de la maladie (avant ou après dix ans) ;
•  rechercher des signes fréquents puis spécifiques (anomalies 

oculomotrices, mouvements anormaux, etc.) ;
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•  réaliser des examens complémentaires (bilan biologique, IRM cérébrale 
et électromyogramme) aboutissant dans la moitié des cas à un 
diagnostic ou à un séquençage de gènes.

ii. le bilan étiologique

1. Examen ophtalmologique
L’examen ophtalmologique nécessite l’aide d’un ophtalmologue qui 
connaît les anomalies à rechercher : télangiectasies oculaires, cataracte, 
atrophie optique, rétinite pigmentaire.

L’examen oculomoteur est fondamental. Il consiste à rechercher des 
mouvements anormaux de l’œil : ondes carrées, strabisme, apraxie 
oculomotrice, ophtalmoparésie. Cet examen permet de confirmer 
que l’ataxie est bien de nature cérébelleuse et de trouver des signes 
d’accompagnement afin d’étendre la topographie de l’atteinte.

Voici un exemple en vidéo d’un patient atteint d’un nystagmus vers la 
droite et d’une hypermétrie des saccades centripètes.

La deuxième patiente présente des ondes carrées, liées à une instabilité 
de la fixation oculaire.

Ce troisième patient est atteint d’une télangiectasie oculaire et présente 
une apraxie oculomotrice, c’est-à-dire un défaut dans l’initiation 
d’une saccade. Je précise qu’il s’agit d’un terme controversé dans la 
littérature médicale. Il faut distinguer l’apraxie oculomotrice de la 
dissociation oculocéphalique qui correspond, lors d’un mouvement de 
rotation du chef, à un retard entre la tête et les yeux. Cette dissociation 
oculocéphalique peut être le fruit d’une apraxie oculomotrice de type 1 
ou de deux autres causes : l’augmentation de la latence des saccades et 
des saccades de vitesse diminuée.

La dernière vidéo montre l’exemple d’ophtalmoplégie supranucléaire verticale 
dans le cas d’une jeune fille atteinte d’une maladie de Niemann-Pick type C.

2. Recherche de mouvements anormaux
Il s’agit par exemple de chorées, de dystonies ou de syndromes 
parkinsoniens.

Le premier exemple concerne une patiente avec une apraxie oculomotrice 
de type 1, caractérisée par un tableau ataxo-dystonique mais avec une 
dystonie généralisée extrêmement invalidante. Cette dernière présente 
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des mouvements choréiques au niveau des mains et une posture 
dystonique cervicale. Cette apraxie débute vers l’âge de dix ans. En plus 
de l’atrophie cérébelleuse repérable sur l’IRM, il existe un tableau choréo-
dystonique présent dès le début de la maladie mais qui peut s’amender 
progressivement, avec le temps. Nous n’en comprenons pas la raison. 
S’y associent une pseudo-apraxie oculomotrice, une poly-neuropathie 
parfois très sévère, un retard mental et des biomarqueurs inconstants 
(hypoalbuminémie et hypercholestérolémie LDL). Le gène en cause, 
l’APTX, code une protéine appelée aprataxine, qui est impliquée dans la 
réparation des cassures simple brin de l’ADN.

Le deuxième exemple est celui d’un patient atteint d’ataxie télangiectasie, 
présentant un tableau de mouvements dystoniques et, dans une moindre 
mesure, choréiques. Cette pathologie débute souvent avant l’âge de 
dix ans et combine ataxie, atrophie cérébelleuse, choréo-dystonie, 
authentique apraxie oculomotrice, neuropathie périphérique souvent 
associée, ainsi que des télangiectasies au niveau ophtalmologique ou 
dermatologique. Les individus atteints sont prédisposés à des infections 
en récidive et à des hémopathies (leucémie, lymphome) et possèdent un 
biomarqueur, l’alpha-foetoprotéine, qui est élevé de façon précoce et 
constante. Des formes tardives ont été décrites, avec une atteinte de la 
corne antérieure et parfois un syndrome parkinsonien.

L’ataxie avec déficit en vitamine E constitue un tableau proche de la 
maladie de Friedreich mais avec une particularité. Dans 30 % des cas, il 
existe un tremblement du chef vraisemblablement dystonique, présenté 
ici en vidéo. Dans ce cas, le biomarqueur est la vitamine E, totalement 
effondrée. Il faut instaurer un traitement à vie en vitamine E, qui sera 
d’autant plus efficace qu’il aura débuté tôt et chez des individus pré-
symptomatiques ou pauci-symptomatiques.

Enfin, la quatrième vidéo présente un cas de maladie de Niemann-Pick de 
type C, rare et pluri-systémique, qui entraîne des mouvements anormaux 
dystoniques ou des myoclonies. Le tremblement du chef est également 
présent lorsque la patiente boit un verre d’eau.

3. Neuropathie périphérique
Il existe des neuropathies sensitives pures, sensitivomotrices ou à 
composante déminimisante. Dans le cas de la maladie de Wilson, aucune 
neuropathie périphérique n’est observée.

Un exemple d’ataxie récessive avec neuropathie périphérique est le 
SANDO, correspondant à une neuropathie ataxiante avec dysarthrie et 
ophtalmoplégie. Il s’agit d’une maladie causée par la mutation d’un gène 
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de l’ADN nucléaire qui code pour une protéine de fonction mitochondriale. 
Le spectre est très étendu : ataxie, neuropathie, éventuellement 
mouvements anormaux (myoclonie ou syndrome parkinsonien).

4. IRM cérébrale
Il existe deux groupes d’ataxies, avec ou sans atrophie cérébelleuse 
nette dans les premières années d’évolution de la maladie et que cet 
examen radiologique permet d’identifier. L’IRM cérébrale est l’occasion 
de rechercher d’autres signes associés.

Je porte votre attention sur une ataxie décrite depuis quelques années, 
l’ARSAX, qui respecte la partie inférieure du cervelet alors que la partie 
antéro-supérieure est atrophiée. L’IRM révèle également l’existence de 
stries linéaires horizontales en hyposignal T2 dans le tronc cérébral.

5. Pathologies traitables
Sont traitables notamment la maladie de Friedreich, l’ataxie avec déficit 
en vitamine E, la xanthomatose, la maladie de Niemann-Pick et la 
maladie de Wilson.

Un ensemble d’examens biologiques est à disposition pour identifier 
une ataxie cérébelleuse suspecte d’être récessive. Je place la recherche 
moléculaire de la maladie de Friedreich dans le bilan biologique en 
raison de la simplicité et du faible coût de cet examen.

iii. le fXtas

Il existe une forme d’ataxie cérébelleuse liée à l’X, à mon avis méconnue 
et sous-diagnostiquée, présentant des répercussions familiales et 
pouvant faire l’objet d’une prise en charge multidisciplinaire : le 
Fragile X Tremor Ataxia Syndrome (FXTAS). Cette pathologie touche 
essentiellement mais non exclusivement l’homme et débute vers l’âge 
de 55 ans. Sur le plan clinique, le FXTAS correspond à l’association 
d’une ataxie cérébelleuse, d’un tremblement intentionnel inaugural 
très fréquent, d’un syndrome parkinsonien, d’un syndrome dysexécutif 
et parfois d’une neuropathie. Cette pathologie est due à une pré-
mutation sur le gène éphémère 1 du chromosome X. L’IRM cérébrale 
aide au diagnostic en montrant un hypersignal du corps calleux, 
des hypersignaux de la substance blanche péri-ventriculaire et un 
hypersignal des pédoncules cérébelleux moyens.

Les vidéos illustrent l’hétérogénéité des types de tremblement rencontrés 
dans le FXTAS : il peut s’agir de tremblements intentionnels ou de repos.
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iv. ConClusions

Les ataxies cérébelleuses héréditaires constituent un groupe complexe et 
multiple de pathologies rares. Elles présentent une grande hétérogénéité 
génotypique et phénotypique, avec des mouvements anormaux fréquents 
(chorée, dystonie, syndrome parkinsonien et ataxie) qu’il importe de 
rechercher pour aider au diagnostic étiologique.

Je vous remercie de votre attention et salue mes collègues à l’Hôpital de 
la Salpêtrière, notamment le Professeur VIDAILHET et son équipe.

  carine rOccheSaNI
Merci et venez nous rejoindre pour répondre aux questions. 
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Discussions

  Question de la salle
Est-il possible d’imaginer des simulations cérébrales profondes, comme 
dans le traitement de la maladie de Parkinson ?

  Dr Mathieu aNheIM
Il s’agirait de stimulations cérébrales cérébelleuses. Cette solution est 
envisageable mais n’est pas encore utilisée à ma connaissance. Il faudrait 
identifier une région focale, disposant d’un rôle stratégique dans les 
différentes boucles, à l’instar par exemple du noyau subthalamique. 
Cette question est néanmoins importante, étant donné que de plus en 
plus d’articles sont publiés sur le rôle modulateur du cervelet dans la 
boucle cérébello-cortico-thalamique, dans les pathologies cérébelleuses 
et dystoniques.

  Pr Pierre BurBauD
Des tentatives ont été menées mais n’ont pas été concluantes.

  Pr Marie VIDaILheT
Il faut tout d’abord identifier les mécanismes des mouvements anormaux, 
afin d’envisager des thérapeutiques ciblées. Nous sommes actuellement 
dans une période intermédiaire : certains de ces mécanismes sont connus 
(gènes ou enzymes), mais nous ne comprenons pas comment les circuits 
sont mis en route et pourquoi ils fonctionnent ou dysfonctionnent. Cette 
étape préliminaire est longue mais essentielle.

  Pr Pierre BurBauD
Dans les ataxies télangiectasies et les maladies de Niemann-Pick, vous 
n’avez pas mentionné les anomalies sur les ganglions de la base visibles 
à l’IRM.

  Dr Mathieu aNheIM
Je n’ai pas cette notion, alors que le tableau choréo-dystonique peut 
effectivement être inaugural de la maladie.
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  Pr Marie VIDaILheT

Abordons le dépistage : quel est le signe le plus 
révélateur chez l’enfant ?

  Dr Mathieu aNheIM
Le signe initial, parfois donné par les parents, les enseignants ou les 
éducateurs sportifs, est le trouble de la marche et de l’équilibre, parfois 
des chutes, des maladresses ou une lenteur, ainsi que les difficultés pour 
écrire.

  carine rOccheSaNI
Merci ; nous cédons la parole au Professeur Pierre BURBAUD.
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 Maladie de Gilles de la Tourette

Pr Pierre BURBAUD
Chef du Service de 
Neurophysiologie 

Clinique et d’Explorations 
Fonctionnelles du 

Système Nerveux, CHU de 
Bordeaux

  Pr Pierre BurBauD
Merci au Professeur VIDAILHET, à la Fondation Groupama et à son 
président de m’avoir sollicité.

Nous quittons le monde des troubles de l’équilibre pour nous orienter vers 
les confins neuropsychiatriques. Le syndrome de Gilles de la Tourette est 
une pathologie étonnante et fascinante, parce qu’elle nous confronte à 
des comportements humains parmi les plus primitifs.

i. qu’est-Ce qu’un tiC ?

Les tics correspondent à des mouvements ou à des émissions vocales 
soudains, brefs, intermittents ou répétitifs, simples ou complexes, qui 
miment des fragments de comportements normaux mais apparaissent 
dans un contexte inadapté. Ils sont peu ou prou contrôlables sous l’effet 
de la volonté. Ce ne sont donc pas des mouvements anormaux, comme 
les dystonies ou les chorées.

Épidémiologie
Ces tics sont universels et leur prévalence est élevée (5 % des hommes 
et 2 % des femmes). Concernant le syndrome de Gilles de la Tourette, 
la prévalence est de 1 % en scolarité normale et de 8 % en milieu 
spécialisé.
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ii. Phénoménologie

1. Tics moteurs
Les tics simples peuvent toucher l’ensemble du corps, par exemple la 
face (mimiques, révulsion  oculaire), la région cervicale et les membres. 
Le plus souvent, les tics moteurs sont multiples et réalisent des séquences 
relativement complexes.

Comme mes confrères, je remercie les patients qui ont accepté d’être 
montrés en vidéo à l’occasion de cette présentation. Voici tout d’abord 
une jeune fille devant la télévision. Elle présente des activités gestuelles 
répétitives qui n’ont pas de sens.

2. Tics vocaux
Ces tics peuvent être simples (raclement, reniflement, soufflement, 
suçotement, cris, aboiement, miaulement) : nous voyons ici la vidéo d’un 
jeune garçon présentant des tics moteurs complexes, avec des vocalisations 
et des automutilations (il se mord les doigts). Vous imaginez la gêne 
sociale occasionnée par ces manifestations, pour les patients et pour les 
familles. Moins fréquents sont les tics vocaux complexes, qui peuvent 
apparaître sous la forme d’une répétition des paroles de l’interlocuteur 
(écholalie) ou des propres paroles du sujet (palilalie), ou bien d’un besoin 
irrépressible de prononcer des mots orduriers lorsque le sujet se trouve 
confronté à l’autorité (coprolalie). Cette dernière manifestation qui est 
souvent la plus connue du grand public est en fait rarement observée.

3. Tics graphiques
Voici l’exemple d’un sujet qui éprouve le besoin d’introduire un espacement 
anormal entre deux lettres ou de faire des fautes d’orthographe de façon 
délibérée pour avoir le plaisir de les corriger.

iii. Critères utilisés Pour le DiagnostiC

L’examen se fonde sur :
•  l’existence de tics moteurs multiples avec au moins un tic vocal, qui 

apparaissent plusieurs fois par jour, tous les jours;
•  un début de ces symptômes dans l’enfance, souvent vers six ou sept 

ans et une période d’évolution supérieure à un an, sans rémission 
significative;

•  un impact fonctionnel et social important.
Le spectre clinique associé à ces tics  peut comporter:
•  des co-morbidités, par exemple un syndrome d’hyperactivité avec 

troubles de l’attention (TDAH) présent dans 70 % à 80 % des cas ;
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•  des troubles obsessionnels compulsifs (TOC) dans au moins 30 % des cas ;
•  des troubles comportementaux.
Ces troubles comportementaux recouvrent eux-mêmes :
•  des automutilations : trichotillomanie (arrachage des cheveux ou des 

sourcils), doigt dans l’œil, mouvements brusques de la région cervicale, 
piqûres, brûlures, coups de couteau et comportements à risque allant 
parfois mais rarement jusqu’à l’autolyse ;

•  des traits psychopathiques : impulsivité, crises de rage, comportement an-
tisocial, kleptomanie, comportement sexuel exhibitionniste, toxicomanie ;

• des troubles de l’humeur : dépression, anxiété, traits autistiques.

iv. évolution

La maladie commence dans l’enfance vers 6 à 8 ans, avec des tics 
moteurs, vocaux puis éventuellement d’autres signes cliniques au 
moment de l’adolescence. Le maximum de sévérité se produit entre 10 et 
20 ans, avec par la suite une stabilisation ou une amélioration dans un 
grand nombre de cas ; 20 % des patients présentant dans l’enfance un 
syndrome de Gilles de la Tourette sévère conserveront cette forme à l’âge 
adulte. Par contre, 80 % des tics fréquents dans l’enfance disparaissent 
à l’âge adulte.

v. PhysioPathologie

Sur cette coupe frontale du cerveau, cette zone que vous apercevez qui 
a la taille d’une grosse balle de ping-pong est le striatum. Elle est le 
siège de la mémoire procédurale, qui nous permet de stocker, notamment 
pendant l’enfance, tous nos apprentissages moteurs, cognitifs et affectifs. 
Le striatum est contrôlé en permanence par les régions corticales, 
notamment par le cortex préfrontal.

Depuis une dizaine d’années, l’imagerie fonctionnelle a montré que les 
tics sont causés par deux éléments :
•  un amincissement de la couche corticale au niveau du cortex préfrontal, 

notamment orbitofrontal et cingulaire antérieur ;
•  une diminution des projections entre le cortex frontal et le striatum.

Les tics ont donc pour origine un trouble du contrôle cortico-sous-
cortical : en pratique, les routines comportementales semi-automatiques 
se mettent en place en dehors du contexte adapté parce qu’elles ne sont 
plus contrôlées par le cortex cérébral.
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vi. étiologie

La cause réelle du syndrome de Gilles de la Tourette est aujourd’hui 
inconnue mais des facteurs de risques ont été identifiés :
•  une vulnérabilité génétique ;
•  des problèmes gestationnels et périnataux ;
•  une prise de cocaïne ou de psychostimulants pendant la grossesse ;
•  le syndrome de PANDAS : des infections streptococciques à répétition 

pendant l’enfance (angines).

vii. moDélisation Chez le Primate

La symptomatologie clinique a pu être modélisée chez le primate par 
l’équipe de Léon TREMBLAY à l’Hôpital de la Salpêtrière. Des injections 
de bicuculline dans la portion limbique du GPe et du striatum causent 
des stéréotypies ou des manifestations proches des tics humains.

viii. stratégies De Prise en Charge

La nature de la prise en charge dépend de la sévérité des tics.

1. Tics modérés
Chez l’enfant, un traitement non médicamenteux est privilégié. Il repose 
sur des thérapies cognitivo-comportementales (TCC). Ce traitement 
consiste à apprendre aux patients des stratégies comportementales pour 
apprendre à mieux contrôler leurs tics. Ce contrôle qu’ils réalisent déjà 
de façon spontanée demande un effort de concentration considérable et 
peut nuire à la scolarité. Il s’agit donc de leur enseigner des stratégies qui 
ne mobilisent pas toute leur attention.

La TCC est associée à une éducation thérapeutique de la famille, de 
l’entourage et des enseignants. Les vidéos montrent clairement combien 
cette maladie est difficile à gérer sur le plan scolaire. Le traitement vise 
à améliorer la qualité de vie des patients. L’enjeu est considérable, car le 
pic de sévérité de la symptomatologie se situe entre dix et seize ans, en 
pleine période de scolarité.

Voici un exemple en vidéo d’un jeune garçon avant le traitement : il 
présente des tics moteurs, des automutilations et des tics vocaux très 
handicapants. Après six séances de TCC et sans traitement médicamenteux, 
ses tics ont disparu.
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Bien entendu, cette forme de traitement n’est pas toujours un succès. 
En effet, la technique fonctionne toujours, mais l’enfant doit penser à 
l’utiliser.

2. Tics sévères
Un traitement médicamenteux est mis en place dans ce cas. Je ne présente 
ici que ceux qui fonctionnent réellement. On utilise le plus fréquemment 
des neuroleptiques, comme l’Haldol et l’Orap, qui sont très efficaces mais 
présentent de lourds effets secondaires physiques (prise de poids) ou 
cognitifs.

Des molécules dites de « nouvelle génération », plus complexes, sont 
également prescrites, à l’instar de l’Abilify, d’une efficacité remarquable 
à condition d’être pris à faible dose. La toxine botulique est utilisée dans 
les formes de tics constants touchant la région cervicale. Le delta-9-
tétrahydrocannabinol, dérivé du cannabis, présente une efficacité qui 
semble réelle mais qui n’a pas été démontrée sur le plan scientifique et 
pose en pratique des problème d’addiction.

En plus des tics, 70 % à 80 % des patients présentent un TDAH et 30 % 
à 40 % présentent des TOC. La question de la primauté du traitement se 
pose souvent et nous choisissons parfois de traiter d’abord le TDAH, qui 
compromet la réussite scolaire des enfants.

3. Formes extrêmement sévères
Pour ces formes qui résistent au traitement médical bien conduit et 
qui sont très invalidantes sur le plan social, une stimulation cérébrale 
profonde, peut maintenant être envisagée. Bien qu’elle reste encore à un 
stade expérimental, les premiers résultats sont très encourageants. Le but 
est de moduler, de façon sélective, les aires limbiques des ganglions de 
la base. Cette opération consiste à implanter dans une région particulière 
du cerveau des électrodes, reliées à un stimulateur (proche d’un pace-
maker cardiaque) positionné en région sus-claviculaire,. La stimulation 
électrique chronique de cette région permet de moduler son activité. 
Parmi les cibles explorées, j’en citerai deux : les régions limbique et 
postérieure du pallidum interne et le noyau centro-médian du thalamus.

Cette vidéo montre une patiente de l’Hôpital de la Salpêtrière qui présentait 
des tics moteurs d’une grande sévérité. Cette patiente a bénéficié d’une 
stimulation cérébrale profonde dans le pallidum interne, dont l’efficacité 
après six mois est spectaculaire.

Il faut néanmoins rester prudent car nous manquons de recul sur cette 
technique, en tout cas dans cette indication.  Un protocole de recherche 
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clinique multi-centrique portant sur 24 sujets est en cours. Quoiqu’il en 
soit, il est vraisemblable que la chirurgie représentera très certainement 
à l’avenir une piste thérapeutique réservée aux formes les plus sévères.

iX. ConClusions et Pistes D’aCtion

Le syndrome de Gilles de la Tourette est une pathologie méconnue, sous-
estimée et présentant de nombreuses co-morbidités (TDAH et TOC). Cette 
maladie est extrêmement invalidante, avec des répercussions scolaires, 
familiales et professionnelles majeures.

L’efficacité thérapeutique est réelle en associant des TCC et des 
neuroleptiques de nouvelle génération à dose filée. Pour les formes sévères 
et résistantes, il est possible d’utiliser la stimulation cérébrale profonde.

Il reste à améliorer notre compréhension de la physiopathologie au 
travers de l’imagerie fonctionnelle, de modèles animaux visant à poser 
des questions physiopathologiques et du développement d’une génétique 
raisonnée et ciblée.

Nous devons également développer de nouvelles voies thérapeutiques : 
TCC, pistes médicamenteuses différentes des neuroleptiques, stimulation 
cérébrale profonde.

J’insiste particulièrement sur la prise en charge médico-sociale. Il s’agit 
d’une pathologie extrêmement invalidante sur le plan social et nous 
manquons de moyens pour nous occuper de ces enfants. Malheureusement, 
peu de psychologues sont actuellement formés pour accompagner les 
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TCC. Ainsi, seuls les Centres de Paris et de Bordeaux disposent d’une 
psychologue à temps plein pour prendre en charge ces patients.

Nous manquons également de structures d’accueil pour les patients. Par 
exemple, il est difficile de faire hospitaliser les jeunes patients dans les 
services de pédopsychiatrie, qui ne sont pas forcément adaptés pour les 
accueillir. Un enfant ou un adolescent peut donc se retrouver dans un 
service psychiatrique pour adultes en l’absence d’autre solution de court 
terme.

Enfin, l’accompagnement social, notamment par les assistantes sociales, 
est capital. Il reste encore beaucoup de moyens à mobiliser. Toutes les 
bonnes volontés sont les bienvenues, notamment de la part des mutuelles 
et des assurances.

Je vous remercie de votre attention. 

Discussions

  carine rOccheSaNI

Pouvez-vous nous donner davantage de 
précisions sur la TCC, qui a permis de réduire 
de façon impressionnante les tics de l’enfant 
présenté dans la vidéo ?

  Pr Pierre BurBauD
Au plan anatomique, plusieurs arguments laissent à penser que les tics 
relèvent du contrôle des impulsions. Le cortex cingulaire antérieur est 
une région de la partie frontale du cerveau qui présente un rôle essentiel 
dans le contrôle des impulsions. Ce cortex détermine l’intentionnalité 
du mouvement et intervient dans l’attention tournée vers l’action, mais 
ne sait pas gérer les deux fonctions en même temps. Ainsi, lorsque 
qu’un sujet focalise son attention visuelle sur un détail, il supprime 
automatiquement ses tics. En général, le sujet sent qu’il va avoir un tic. 
En appliquant cette technique, il bloque ces mouvements. Il s’agit d’un 
procédé très simple mais efficace.
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  Dans la 
grande majorité 
des cas, les tics 
simples survenant  
chez l’enfant,  
vers 6 ou 7 ans, 
disparaissent  
à la fin de 
l’adolescence.   

Pr Pierre BURBAUD

  carine rOccheSaNI

Cette technique peut donc être utilisée en classe, 
mais ne perturbe-t-elle pas l’attention de l’enfant ?

  Pr Pierre BurBauD
Au contraire, il s’agit d’une thérapie qui ne requiert pas un effort d’attention 
considérable, contrairement à d’autres types de TCC beaucoup plus lourds.

  Question de la salle
Quel est l’effet du Concerta sur le trouble de l’attention (TDAH) ?  
Ce médicament permet-il seul de réduire les tics ?

  Dr Pierre BurBauD
Le Concerta seul ne suffit pas mais, contrairement à la Ritaline, 
n’augmente pas les tics. Il faut savoir choisir entre les effets. En revanche, 
l’Abilify est fréquemment utilisé pour traiter à la fois les tics et le TDAH.

  Michel DeVeZe, administrateur d’aMaDYS
Lorsqu’une famille découvre que l’un de ses enfants est atteint de cette 
maladie, comment se passe la prise en charge ? Le généraliste ou le 
neurologue sont certainement très démunis. Comment se passe l’étape 
menant au traitement ?

  Pr Pierre BurBauD
Il faut souvent dédramatiser. Dans la grande majorité des cas, les tics 
simples survenant chez l’enfant, vers 6 ou 7 ans, disparaissent à la fin de 
l’adolescence. Seuls 10 % à 15 % des enfants tiqueurs évoluent vers un 
syndrome de Gilles de la Tourette authentique. D’ailleurs, il arrive que 
les parents accompagnant leurs enfants en consultation indiquent qu’eux 
aussi ont présenté dans l’enfance des tics qui se sont résorbés.

La stratégie de prise en charge est celle que j’ai développée dans mon 
exposé. Dans l’idéal, les patients sont orientés vers des Centres de 
compétence, dont sont dotés tous nos CHU. Malheureusement, ces Centres 
ne disposent pas toujours du personnel, notamment paramédical, suffisant 
et formé aux TCC. Nous manquons notamment de psychologues qualifiés.
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  carine rOccheSaNI
Il s’agit d’un problème de suivi des thérapies plutôt que de diagnostic.

  Pr Pierre BurBauD
Effectivement : le diagnostic est facile à établir mais il faut être en mesure 
ensuite de traiter les patients.

  Viviane VIOLLeT, présidente d’alliance Maladies rares

Ma première question porte sur les tics : 
la pratique d’une activité requérant de la 
concentration (chant, théâtre, etc.) peut-elle 
aider à les maîtriser ? Par ailleurs, toutes les 
maladies neurologiques présentées pendant 
cette journée sont suivies par des associations. 
Les conseils scientifiques de ces associations 
travaillent-ils ensemble pour trouver des 
solutions ?

  carine rOccheSaNI

L’apport de la pratique artistique est-il prouvé ? 
Existe-t-il des comédiens, des chanteurs atteints 
de cette maladie ?

  Pr Pierre BurBauD
Effectivement, ils sont même très connus. Le théâtre est à cet égard une 
activité tout à fait bénéfique.

  carine rOccheSaNI

Existe-t-il une explication scientifique ?

  Pr Pierre BurBauD
Souvent, les tiqueurs sont d’excellents musiciens. Lorsqu’un sujet est 
engagé dans une tâche requérant une certaine concentration, les tics ont 
tendance à disparaître. C’est pourquoi une TCC utilise ce procédé.
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  Cette 
pathologie 
extrêmement 
invalidante sur  
le plan moteur  
ne s’accompagne 
d’aucune atteinte 
cognitive.   

Pr Pierre BURBAUD

J’ajoute que cette pathologie extrêmement invalidante sur le plan 
moteur ne s’accompagne d’aucune atteinte cognitive. Les jeunes patients 
disposent en général d’une intelligence supérieure à la moyenne, avec 
une célérité de pensée exceptionnelle. Les difficultés en milieu scolaire 
surviennent lorsque le TDAH associé au syndrome passe au premier plan, 
vers treize ans environ.

Concernant votre seconde question, toutes ces pathologies présentent 
en effet des co-morbidités, de nature neurologique dans le cas des 
dystonies et de nature neuropsychiatrique pour le syndrome de Gilles de 
la Tourette. Tous ces troubles du comportement mettent en jeu les régions 
antérieures du cerveau, corticales ou sous-corticales. Je n’ai pas décelé de 
contradiction dans les explications physiopathologiques proposées par 
les autres intervenants.

  Pr Marie VIDaILheT
Votre question concernant le dialogue des associations et des conseils 
scientifiques est tout à fait pertinente. Bien entendu, ces associations 
communiquent entre elles : leurs représentants vous l’expliqueront 
pendant la session de l’après-midi. Ce colloque est également l’occasion 
de nous réunir, tous ensemble. Alliance Maladies Rares joue un rôle 
important en permettant un échange des pratiques, des astuces et des 
expériences de chacun.

Sur le plan scientifique, les intervenants présents aujourd’hui ont 
des compétences multiples et sont souvent mis à contribution au sein 
des différentes associations de patients. Notre groupe d’experts est 
donc relativement restreint. Nos connaissances et nos compétences 
sont également communes puisque nous participons à des réunions 
professionnelles nationales et internationales. Ainsi, le Club des 
Mouvements Anormaux regroupe des personnes dans le domaine médical 
ou au dehors, en provenance principalement de France, de Suisse et de 
Belgique, mais aussi de l’ensemble du monde francophone. Ces participants, 
souvent impliqués au niveau associatif, constituent un formidable vivier 
prêt à agir. Enfin, nous avons également l’occasion d’échanger entre 
professionnels lors de congrès médicaux. In fine, les conseils scientifiques 
bénéficient de l’ensemble de ces sources d’information.
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  Question de la salle
J’ai plusieurs questions. Quel est le résultat de l’IRM fonctionnelle chez 
les patients atteints d’un syndrome de Gilles de la Tourette ? Dans le 
cas d’échec de la TCC chez les enfants, après six mois par exemple, 
passe-t-on automatiquement à un traitement médicamenteux ? Enfin, 
les tics vocaux et moteurs sont-ils liés et est-il possible de supprimer 
l’un en stoppant l’autre ?

  Pr Pierre BurBauD
Cette pathologie constitue un trouble de l’impulsivité. Sur le plan 
fonctionnel, plusieurs études ont mis en évidence une implication 
particulière des régions frontales médianes du cerveau et notamment du 
cortex cingulaire antérieur dans le contrôle des tics.

Concernant les TCC, les résultats sont beaucoup plus rapides. La 
thérapie est généralement mise en route dans les deux mois suivant la 
consultation. L’enfant est revu régulièrement, toutes les semaines ou 
toutes les deux semaines. Les résultats sont effectifs au bout de quatre ou 
cinq séances. Il s’agit d’une technique qui fonctionne toujours, mais qui 
est contraignante et que l’enfant doit penser à utiliser.

  carine rOccheSaNI

En cas d’échec, le patient est alors traité par 
médicaments. L’opération chirurgicale est-elle 
envisageable chez les enfants ?

  Pr Pierre BurBauD
Pour l’instant, l’opération est réservée aux adultes et uniquement aux 
formes sévères. Je vous rapporte notre expérience bordelaise, qui est sans 
doute partagée par l’ensemble des Centres : nous commençons par une 
TCC, puis au besoin nous introduisons un traitement médicamenteux à 
dose filée. Je répète que tous les patients sont suivis régulièrement, tous 
les quinze jours, au moins au début.

Pour répondre à votre troisième question sur les rapports entre tics 
moteurs et vocaux, chaque patient possède son propre phénotype. 
Chacun présente un certain type de tics, à la fois moteurs et vocaux. Ces 
tics évoluent dans le temps : par exemple, un enfant présentera pendant 
trois mois un certain type de mouvements moteurs et vocaux, qui 
disparaîtront du jour au lendemain pour être remplacés par d’autres types 

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   36 21/02/12   10:45



37Maladie de Gilles de la Tourette

ConférenCes

de tics. En général, tous ces tics se produisent de façon concomitante. Je 
ne suis pas en mesure d’approfondir l’explication.

  Question de la salle
Avez-vous repéré parmi les co-morbidités des troubles de bégaiement ?

  Pr Pierre BurBauD
Absolument, bien que ce phénomène ne soit pas fréquent. On peut 
d’ailleurs se demander si ces bégaiements ne constituent pas une forme 
de tic. A mon avis, il s’agit du même cadre nosologique.

  Jacques BerNarD

Je trouve que vous parlez de vos jeunes patients 
avec une extrême douceur. Votre présence me 
semble donc tout à fait rassurante. Ma question 
est mauvaise ; elle concerne les stimulations 
cérébrales profondes. Pourquoi ne pas multiplier 
ces interventions ? S’agit-il d’une question de 
coût, de risque ou de manque de recul ?

  Pr Pierre BurBauD
Cette opération neurochirurgicale est risquée, avec un certain nombre de 
complications potentielles. Par ailleurs, les thérapies médicamenteuses 
et non médicamenteuses sont efficaces dans la plupart des cas. La 
stimulation cérébrale profonde reste aujourd’hui à un stade expérimental.

  carine rOccheSaNI
Merci pour vos questions et pour vos réponses. Nous terminons la 
matinée avec l’intervention du Professeur Emmanuel BROUSSOLLE.
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Tremblement essentiel

Maladie de Gilles de la Tourette

Pr Emmanuel 
BROUSSOLLE

Chef du Service de 
Neurologie, Hôpital 

Neurologique Pierre 
Wertheimer, CHU de Lyon

 Tremblement essentiel

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Je remercie le Professeur VIDAILHET, la Fondation Groupama et son 
président pour m’avoir invité à ce colloque.

Tout d’abord, une définition. Nous utilisons en France la définition du 
tremblement donnée par le grand neurologue Jules DEJERINE : il s’agit 
d’un phénomène d’oscillation rythmique involontaire que décrit tout ou 
partie du corps autour de sa position d’équilibre.

Nous présenterons successivement l’examen clinique d’un tremblement, 
puis citerons les principales catégories de tremblement pour ensuite 
développer notre exposé sur le tremblement essentiel.

i. eXamen Clinique

Cet examen comporte plusieurs étapes.

• Membres supérieurs
Lorsque le sujet est en position assise, il peut présenter un tremblement 
de repos, avec les mains sur les cuisses, d’attitude, avec les bras tendus, 
ou d’action, lorsque le pouce et l’index sont opposés. L’attitude du 
bretteur, décrite par Raymond GARCIN, avec les index mis en opposition, 
est également utilisée pour mettre en évidence un tremblement. Le 
tremblement des membres supérieurs peut n’apparaître que lors de la 
marche (tremblement de repos).
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• Test d’écriture
Le tremblement peut avoir un retentissement sur l’écriture ou le dessin. 
Le test consiste à dessiner des spirales, des lignes droites ou des zigzags.

• Test du verre d’eau
Certaines personnes ne sont gênées que pour saisir un verre ou pour 
verser le contenu d’une bouteille. Il faut examiner toutes les conditions 
de la vie quotidienne dans lesquelles peut se manifester le tremblement.

• Tête et cou
Le tremblement du chef (tremblement de la tête) doit être recherché en 
position assise, mais aussi en position couchée. Il décrit des mouvements 
d’affirmation ou de négation. Ce tremblement englobe parfois la 
mâchoire, les lèvres, la langue et le larynx. 

• Membres inférieurs
L’examen est réalisé en position assise (tremblement de repos), en position 
couchée d’une part au repos (tremblement de repos) et d’autre part lors 
du maintien des deux jambes en l’air contre pesanteur (tremblement 
d’attitude) ou en accomplissant des mouvements, comme l’épreuve 
talon-genou (tremblement d’action).

L’examen sera complété à la station debout immobile à la recherche 
d’oscillations du corps (tremblement dans le cadre d’un syndrome 
cérébelleux), ou d’un tremblement rapide des membres inférieurs 
(tremblement orthostatique).

• Reste de l’examen neurologique
Cinq à dix minutes suffisent donc pour effectuer l’examen clinique d’un 
tremblement. L’examen neurologique doit bien entendu être complet à la 
recherche d’autres manifestations.

• Examens neurophysiologiques
D’autres outils peuvent également être employés dans certains cas par un 
spécialiste en électrophysiologie: l’accélérométrie, l’électromyogramme 
de surface et, dans certains cas, des enregistrements prolongés spécialisés.

ii. Catégories De tremblement

Il existe quatre catégories de tremblement :

• Tremblement physiologique
Ce tremblement n’est pas dépendant du système nerveux central. Il existe 
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chez tout un chacun et peut être exagéré par une série de facteurs : le 
stress, la fièvre, certaines maladies, la nicotine, des médicaments, des 
agents toxiques.

• Tremblement d’action
Ce tremblement apparaît lors du mouvement. Il est bien mis en évidence 
par les épreuves doigt-nez et talon-genou. Il est très souvent en lien avec 
une lésion cérébrale sur les circuits reliant le cervelet au tronc cérébral 
(pont), au cortex moteur et au thalamus. De nombreuses causes sont 
possibles, parmi lesquelles la sclérose en plaques par exemple.

• Tremblement de repos
Le tremblement de repos est observé dans les syndromes parkinsoniens, 
parmi lesquels la maladie de Parkinson est la cause la plus fréquente.

• Tremblement d’attitude et tremblement essentiel
Le tremblement d’attitude est bien mis en évidence lorsque l’on demande 
au sujet de tendre les bras en avant à l’horizontale ou lors de l’épreuve 
d’opposition des index. Il est le plus souvent lié à une maladie, le 
tremblement essentiel, que nous développons ci-dessous.

iii. tremblement essentiel

1. Description
Ce type de tremblement a été décrit par de nombreux médecins dans la 
seconde partie du XIXe siècle, avec d’une part ce qui s’appelait le tremblement 
sénile, puis les formes familiales. Le terme de « tremblement essentiel » a 
d’abord été proposé en Italie par Pietro BURRESI et Edoardo MARIGLIANO, 
dans les années 1870, mais n’a été diffusé dans la littérature médicale que 
dans les années 1890 par Anton NAGY en Autriche et Fulgence RAYMOND 
en France. Le qualificatif d’essentiel signifie que la maladie se résume à un 
seul symptôme : le tremblement. L’adjectif essentiel à cette époque faisait 
référence en biologie à quelque chose de pur comme les huiles essentielles, 
et, en médecine, lorsque la maladie se définissait par un signe unique 
comme par exemple dans l’hypertension artérielle essentielle.

Les principales caractéristiques de ce tremblement sont:
• Sa mise en évidence lors du maintien d’attitude et à l’action ;
• Sa présence bilatérale symétrique ou asymétrique ;
•  L’atteinte principalement des membres supérieurs, parfois de la tête et 

du larynx, plus rarement des membres inférieurs ;
• Sa pureté, sans aucune manifestation neurologique ;
• La fréquence des formes familiales (50% des cas).
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Cette pathologie est présente dans le monde entier. Sa fréquence est 
de 0,5 % et augmente chez les personnes âgées ; au-delà de 65 ans, 
le tremblement essentiel est 3 fois plus fréquent que la maladie de 
Parkinson. En France, environ 300 000 personnes sont concernées. Il 
s’agit donc d’une maladie fréquente mais présentant certaines formes 
rares et extrêmes dans seulement 1 cas sur 10.

L’âge de début se situe soit dans l’enfance, soit à partir de 50 ans.

Les modalités d’installation sont souvent insidieuses et progressives, sur 
plusieurs années. Certains cas débutent de façon soudaine, à la suite d’un 
traumatisme physique ou psychique.

Au début, les symptômes intéressent essentiellement les membres 
supérieurs et le côté droit du corps, puis la tête. La maladie évolue sur 
plusieurs dizaines d’années, avec une augmentation de l’amplitude du 
tremblement et une extension à de nouveaux territoires. A la phase d’état, 
les deux mains et la tête sont généralement concernées. Néanmoins, 
plusieurs combinaisons sont possibles.

Plusieurs facteurs modifi ent 
la sévérité du tremblement : 
les émotions, les efforts 
physiques, les horaires, 
les substances excitantes 
(médicaments, alcool, 
etc.) La prise d’alcool en 
aigu contribue à réduire 
le tremblement pendant 
quelques heures, notamment à l’écriture, mais ne doit pour autant pas être 
utilisée comme moyen thérapeutique, eu égard aux risques d’éthylisme. 
Certaines personnes l’utilisent à dose modérée et de façon occasionnelle 
lors d’une réunion avec cocktail.

Cette pathologie compromet tous les gestes qui nécessitent une minutie, 
une précision ou une sécurité (écriture, dessin, maquillage, couture, 
peinture, gestes médicaux). Le tremblement de la voix altère l’expression 
orale et la communication. Enfi n, le regard des autres est source d’un 
véritable handicap social.

Il existe plusieurs formes cliniques : congénitales, céphaliques, diffuses, 
accompagnées de troubles de l’équilibre ou cognitifs, et des variantes. 
Par exemple, le tremblement orthostatique primaire touche les membres 
inférieurs en station debout immobile uniquement.

Figure montrant chez un 
patient présentant un 
tremblement essentiel 
l’amélioration rapide du 
dessin de la spirale sous 
l’effet de l’ingestion aiguë 
d’alcool.
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2. Diagnostic
Le diagnostic repose avant tout sur des bases cliniques et il convient 
d’observer avec minutie :
• le type de tremblement ;
• le caractère familial ;
• l’absence d’autres manifestations neurologiques ;
• l’absence d’autres causes de tremblement.

L’absence de lésions anatomiques détectables à l’examen radiologique 
(scanner et IRM) et de traceur biologique posent des limites à ce diagnostic.

3. Tremblement essentiel et maladie de Parkinson
Il existe des formes intermédiaires : par exemple, l’apparition tardive 
d’un tremblement de repos parkinsonien chez un sujet présentant de 
longue date un tremblement d’attitude. En cas de doute, il faut réaliser un 
examen de médecine nucléaire, la scintigraphie cérébrale au DATSCAN, 
qui permet de visualiser les terminaisons des neurones dopaminergiques 
dans le striatum et de déterminer s’il y a ou non intégrité de la voie 
dopaminergique nigrostriée.

4. Causes de la maladie
Les causes du tremblement essentiel sont de plusieurs ordres.

• Toxiques
Certaines sont connues, comme dans le cas du tremblement mercuriel, 
mais peut-on parler dans ce cas de tremblement essentiel. D’autres font 
l’objet de la recherche épidémiologique.

Figure montrant les images 
du cerveau lors d’un 

examen de scintigraphie 
cérébrale au DATSCAN. 

A gauche, aspect normal 
chez un patient présentant 
un tremblement essentiel. 

A droite, diminution 
de capture du traceur 

notamment dans le 
putamen chez un patient 

parkinsonien.
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• Génétiques
Plus de la moitié des cas sont des formes familiales, à transmission 
autosomique dominante, mutigénérationnelles. Au cours des dix 
dernières années, plusieurs études ont mis en évidence une liaison avec 
certains chromosomes : locus ETM1 sur chr. 3q13, gène HS1-BP3 sur 
le locus ETM2 du chr. 2p24.1, ou lien avec le locus 6p23. En outre, 
une mutation du gène du récepteur dopaminergique D3 proche du locus 
ETM1 du chr. 3q13 a été décrite dans des familles françaises et nord-
américaines, mais ces données n’ont pas été confirmées en Asie, et sur 
des populations allemandes et danoises. D’autres recherches sont donc 
nécessaires. En France, l’équipe du Professeur Alexis BRICE, à l’Hôpital 
de la Salpêtrière, s’investit dans la recherche génétique.

5. Études anatomiques
•  Les données anatomiques depuis un siècle ont le plus souvent montré 

l’absence de lésions sur l’examen des cerveaux post mortem ou des 
résultats contradictoires. Ces toutes dernières années, l’équipe du 
Professeur Elan LOUIS, à New York, a néanmoins réalisé des études 
mettant en évidence chez certains patients des corps de Lewy dans le 
tronc cérébral, (habituellement rattachées à la maladie de Parkinson), 
ainsi que des anomalies très discrètes dans le cervelet (réduction du 
nombre de cellules de Purkinje, quelques hétérotopies et présence de 
dilatations dendritiques ou torpilles -« torpedoes »).

•  Ces résultats ne sont pas encore unanimement acceptés par la 
communauté scientifique internationale et les recherches doivent être 
poursuivies.

6. Traitement
Une revue de l’Académie américaine de neurologie publiée en 2005 a fait 
une synthèse sur toutes les thérapeutiques testées dans le tremblement 
essentiel.

• Traitement médicamenteux
Il s’agit en général de bêtabloquants, à l’instar du propanolol (Avlocardyl®) 
efficace à doses importantes, pas toujours bien tolérées. Les barbituriques 
sont également utilisés (primidone ou Mysoline®) et présentent des résultats 
intéressants. Il faut débuter le traitement à faibles doses afin d’éviter les 
effets secondaires initiaux qui peuvent causer un rejet en 48 heures. Ces 
deux types de médicaments peuvent être associés dans les formes sévères.

D’autres substances sont utilisées, de façon ponctuelle, avec de moins 
bons résultats : des benzodiazépines (Urbanyl®, Rivotril®, Xanax®), des 
antiépileptiques (gabapentine ou Neurontin®, topiramate ou Epitomax®), 
ou les injections de toxine botulique (substance qui paralyse le muscle).
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Tous ces traitements sont disponibles depuis plus 
de quinze ans. Les essais thérapeutiques récents 
n’ont pas permis de trouver de nouvelles classes 
médicamenteuses représentant un réel progrès et 
les recherches dans ce domaine continuent.

• Approches non médicamenteuses
Ces procédés commencent à être pris en 
considération dans certains centres, à l’instar 
du service du Professeur Marie VIDAILHET à la 

Salpêtrière. Il s’agit de réaliser une stimulation magnétique transcrânienne 
(TMS) répétitive du cervelet. L’intérêt thérapeutique est démontré dans les 
cas de dépression ou d’hallucinations ; les résultats préliminaires dans 
le cas du tremblement essentiel sont intéressants. Il s’agit d’une piste à 
développer.

Dans les formes sévères, d’autres solutions sont proposées.

• Neurochirurgie par stimulation thalamique
Il est possible d’implanter par neurochirurgie stéréotaxique des électrodes 
dans les noyaux gris centraux, au niveau du  noyau VIM du thalamus, 
région constituant le relais des circuits réverbératifs moteurs entre le 
cervelet, le thalamus, le tronc cérébral et le cortex. Les deux électrodes 
sont reliées à un stimulateur analogue à un pacemaker placé sous la peau 
en dessous de la clavicule.

Entre 50 et 80 patients sont opérés chaque année en France. Cette 
chirurgie ne cause pas de lésions et permet d’implanter bilatéralement les 
électrodes. Le réglage de la stimulation est ajusté par un suivi médical au 
long court. L’amélioration est nette, de l’ordre de 60 % à 90 % et cette 
technique est généralement mieux tolérée que les médicaments. De plus, 
le risque chirurgical est faible.

Figure montrant un des 
premiers appareils de 

stimulation magnétique 
transcrânienne.

Figure représentant 
l’opération d’un patient 

par neurochirurgie 
stéréotaxique. A gauche,  

procédure d’implantation 
des électrodes de 

stimulation cérébrale 
profonde. A droite, image 

d’IRM montrant la cible, le 
noyau VIM du thalamus.
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• Radiochirurgie
Le Centre de Marseille s’est doté d’un appareil Gamma Knife, qui 
fonctionne sur une source de cobalt et produit de multiples faisceaux 
concentrés sur une région particulière du cerveau. 
La tête du patient est placée dans un casque 
stéréotaxique. Cette thérapeutique doit être réalisée 
par un neurochirurgien. A Marseille, il s’agit du 
Professeur Jean REGIS, qui travaille avec le service 
de neurologie du Professeur Jean-Philippe AZULAY.

Cette chirurgie « à crâne fermé » n’entraîne aucun risque infectieux 
ou hémorragique, et ne nécessite pas d’anesthésie générale. De plus, 
l’opération est effectuée en un seul temps. Cette thérapeutique nécessite 
une technicité élevée et des équipes très spécialisées. La lésion induite 
par les rayons n’est pas immédiate et les résultats sont donc décalés 
d’au moins six mois. L’équipe de Marseille a rencontré très peu de 
complications.

Environ 50 patients atteints de tremblement essentiel ou de tremblement 
parkinsonien ont été opérés à Marseille. Les améliorations ont été évaluées 
de 40 % à 90 %, avec quelques cas d’échappement. Cette technique 
possède néanmoins une limite : il n’est pas possible d’opérer des deux 
côtés. En effet, une lésion créerait une décompensation du système. Il 
faut donc choisir la main dominante : pour un droitier, l’opération sera 
effectuée sur le thalamus du côté gauche.

7. ConClusion

Le tremblement essentiel peut être handicapant et les modes de prise en 
charge médicale nécessitent encore des progrès.
Je vous remercie de votre attention.
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Figure  représentant le 
principe de radiochirurgie 
à crâne fermé avec le 
casque stéréotaxique 
et la concentration des 
faisceaux de rayons 
gamma.
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Discussions

  Question de la salle
Je suis moi-même atteint de tremblement essentiel. La stimulation 
thalamique peut-elle être réalisée des deux côtés à la fois, ou l’un après 
l’autre ?

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Dans le cas de sujets présentant un tremblement unilatéral, l’opération n’est 
effectuée que d’un seul côté. Néanmoins, nous n’opérons généralement 
que des patients qui sont extrêmement gênés et qui présentent un trouble 
bilatéral. Les électrodes sont implantées des deux côtés, en un seul temps.

  henri GIrIN, président de l’association des Personnes 
concernées par le Tremblement essentiel (aPTeS)
Merci au Professeur BROUSSOLLE pour cette présentation. Mon 
intervention rejoint une remarque du Professeur BURBAUD : la prise 
en charge sociale est importante et les médicaments ne sont pas 
incontournables. Dans certains cas, la TCC constitue un secours efficace.

  carine rOccheSaNI
Ce point sera évoqué au cours d’une table ronde cet après-midi.

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Vous avez raison et c’est notamment le cas pour les enfants.

  henri GIrIN
Concernant le Gamma Knife, il me semble que l’équipe de Marseille a 
réussi à produire des lésions très ponctuelles permettant d’envisager une 
opération des deux côtés.

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Il s’agit d’une information à évaluer. La détermination de l’intensité de la 
lésion est capitale pour éviter un échappement.
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  Monsieur BauDeQuIN, kinésithérapeute
Avez-vous déjà rencontré des cas de disparition du tremblement 
essentiel ?

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
A titre exceptionnel, oui.

  Monsieur BauDeQuIN
Quasiment tous les cas s’aggravent donc dans le temps.

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
L’aggravation progressive est quasi systématique, mais nous observons 
également des personnes chez qui le tremblement est apparu pendant 
l’enfance ou l’adolescence, qui connaissent une phase de stabilisation 
pendant une trentaine d’années, puis dont le trouble progresse à nouveau 
à partir de 60 ans environ. Ces personnes viennent consulter, alors que 
la maladie n’a pas présenté d’impact significatif sur leur vie sociale et 
professionnelle à l’âge adulte.

  Question de la salle
Je suis neuropédiatre et je reçois des jeunes qui consultent pour ce type 
de tremblement, mais qui sont très peu gênés. Les traiter tôt permet-il 
de limiter l’aggravation du trouble ?

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Non, car le traitement (médicamenteux ou stimulation cérébrale) n’est 
que symptomatique. Je connais plusieurs enfants qui sont extrêmement 
gênés par leur handicap en milieu scolaire ; par exemple, les interactions 
avec les autres élèves sont problématiques. Nous donnons à ces enfants 
des outils informatiques adaptés afin qu’ils puissent suivre leurs cours.
Il n’est pas évident de donner des médicaments chez l’enfant, en raison 
des effets secondaires (hypotension, effet sédatif). Nous essayons plutôt 
d’organiser leur vie quotidienne afin de minimiser les conséquences du 
tremblement. Il est préférable d’attendre l’âge adulte pour un traitement 
plus lourd et notamment pour l’opération chirurgicale.
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  carine rOccheSaNI
Il n’existe pas d’outil du type TCC pour les tremblements.

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Non, ces techniques ne fonctionnent pas.

  Pr Marie VIDaILheT
La question portait sur la prévention de l’évolution. A ma connaissance, 
nous ne disposons pas actuellement de traitement permettant de ralentir 
l’évolution des pathologies abordées, à l’exception de la maladie de 
Wilson pour laquelle il est possible de traiter les sujets ne manifestant 
pas encore les symptômes. En général, notre action vise à camoufler le 
symptôme pour permettre au malade de revenir à des conditions de vie 
plus acceptables.

  Juliette DIeuSaerT, présidente de l’association Française de 
l’ataxie de Friedreich
La plupart des intervenants ont développé d’abord l’étiologie, puis la 
prise en charge des pathologies. Le Docteur Mathieu ANHEIM n’a 
pas abordé cette seconde partie. J’aurais souhaité que vous précisiez 
les conséquences psychologiques, sociales et scolaires des ataxies, 
notamment chez les jeunes et leurs familles. Pouvez-vous préciser les 
modalités de la prise en charge pluridisciplinaire et évoquer les lettres 
d’information sur lesquelles nous travaillons ensemble ? 

  Pr Marie VIDaILheT
J’ai demandé à chacun des intervenants d’aborder la pathologie sous un 
angle différent mais non exhaustif, en raison de la contrainte du temps. 
Nous pouvons aborder plus en détail la prise en charge à l’occasion du 
débat.

  Dr Mathieu aNheIM
J’ai présenté ces pathologies sous l’angle des mouvements anormaux et 
du diagnostic. Il n’était pas dans mon intention de passer sous silence 
les autres aspects. Je ne suis pas du tout pessimiste au sujet des prises en 
charge, nécessairement multidisciplinaires, qui sont indispensables dans 
toutes les ataxies.
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  La prise  
en charge 
multidisciplinaire 
est valable dans le 
cas de beaucoup 
d’ataxies récessives 
et d’autres 
pathologies.   

Dr Mathieu ANHEIM

J’ai dédié une partie de mon exposé à la prise en charge médicale de la 
maladie de Friedreich via l’idébenone. Il s’agit d’un traitement utilisé 
depuis une dizaine d’années, utilisé au départ pour la prévention 
cardiaque. Depuis, plusieurs études de consortiums d’envergure mondiale 
concourent à montrer que l’efficacité de cette molécule, sur le plan tant 
cardiologique que neurologique de la maladie, est remise en question.

Pour autant, je continue à prescrire de l’idébenone à tous les patients, 
mais j’estime qu’il faut rechercher de nouvelles voies thérapeutiques. Je 
les ai listées mais je n’ai pas eu le temps de les détailler .

Trois études importantes sont en cours en France, sur la pioglitazone, la 
défériprone chez les individus jeunes et l’érythropoïétine. Je mentionne 
également l’étude sur les inhibiteurs HDAC menée par l’équipe du 
Professeur PANDOLFO.

Par ailleurs, la prise en charge multidisciplinaire est valable dans le 
cas de beaucoup d’ataxies récessives et d’autres pathologies. Le Centre 
de Référence de la Salpêtrière propose, dans le cadre des ataxies 
une consultation avec plusieurs professionnels : un neurologue, un 
médecin rééducateur, un kinésithérapeute, une assistante sociale, une 
orthophoniste, une psychologue, une psychiatre. Cette prise en charge 
multidisciplinaire est fondamentale dès le début de la maladie.

J’y crois fortement et j’insiste auprès des patients pour qu’ils suivent des 
formes de soins associées (kinésithérapie, orthophonie, etc.) Vous avez eu 
raison de souligner cette dimension.

  carine rOccheSaNI
Merci à vous pour vos questions et pour vos explications tout à fait 
accessibles. Nous continuons nos échanges avec trois tables rondes.
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  Gabriel De MONTFOrT
Nous aborderons cet après-midi l’aspect social et la prise en charge 
thérapeutique des maladies neurologiques rares. Sont concernés non 
seulement les médecins mais aussi les associations. Le travail réalisé par 
ces dernières pour améliorer le quotidien des malades a d’ailleurs été 
évoqué par les intervenants précédents. Nous nous réjouissons qu’un 
volet social soit mis en place à côté du traitement médical pour permettre 
aux patients de mieux vivre avec leur maladie.

Trois tables rondes seront menées, portant sur :
•  la prise de relais entre le pédiatre et le médecin spécialiste pour assurer 

la prise en charge, de l’enfance à l’âge adulte ;
•  l’image sociale de la maladie, qui a beaucoup évolué ces dernières 

années ;
•  des partages d’expériences entre plusieurs associations, qui profiteront 

à tous.

Gabriel DE MONTFORT
Délégué Général de la 

Fondation Groupama pour 
la Santé

 Introduction
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Les débats sont animés par Carine ROCCHESANI, journaliste.

  carine rOccheSaNI
Je laisse au Professeur Marie VIDAILHET le soin d’introduire la première 
table ronde portant sur le passage de l’enfance à l’adulte, à travers 
l’exemple des dystonies.

i. le Cas Des Dystonies

  Pr Marie VIDaILheT
Les dystonies appartiennent au groupe des maladies causant des 
mouvements anormaux. Ce terme a notamment été utilisé par le Docteur 

LES INTERVENANTS

Docteur Diane 
DOUMMAR,

Praticien Hospitalier, Centre 
de Référence des Maladies 

Neurogénétiques de l’Enfant 
et de l’Adulte, Neuropédiatrie, 

Hôpital Armand Trousseau, Paris.

Docteur Agathe 
ROUBERTIE,

Praticien hospitalier, Consultation 
spécialisée « Mouvements 
Anormaux de l’Enfant », 

Service Neuropédiatrie, CHU 
de Montpellier.

Professeur Marie 
VIDAILHET, 

Pôle des Maladies du Système 
Nerveux, Hôpital de la 

Salpêtrière, Paris.

La prise en charge 
de l’enfance à l’âge adulte

 Table ronde 1 :
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France WOIMANT et par le Docteur Mathieu ANHEIM. Il s’agit à la fois 
d’un symptôme et d’une pathologie, dans laquelle la composante motrice 
peut freiner la vie sociale, affective et professionnelle des patients, ainsi 
que la période scolaire, par exemple dans le cas de la maladie de Gilles 
de la Tourette.

Bien que les exposés de la matinée aient suscité des retours très positifs, 
dont je vous remercie, nous avons choisi un mode d’expression plus 
interactif avec deux neuropédiatres, le Docteur Diane DOUMMAR et 
le Docteur Agathe ROUBERTIE. J’ai beaucoup appris d’elles et nous 
continuerons à travailler main dans la main.

  carine rOccheSaNI
Le Docteur DOUMMAR et le Professeur VIDAILHET dresseront à deux 
voix les grandes lignes des dystonies. Nous ouvrirons ensuite le débat 
avec quelques questions de ma part, puis du public.

  Dr Diane DOuMMar
Je remercie tout d’abord la Fondation Groupama et le Professeur Marie 
VIDAILHET pour leur invitation. Avant de présenter le passage de l’enfant 
à l’adulte, je tiens à signaler que j’ai beaucoup appris de mon travail avec 
les neurologues. Cette interaction me paraît nécessaire.

1. Définition
Les dystonies sont des contractions musculaires involontaires, qui 
entraînent des mouvements et des postures anormales et peuvent associer 
d’autres troubles (myoclonies, tremblements). La dystonie peut constituer 
un signe (dystonie cervicale), un syndrome (en cas d’association de deux 
symptômes) ou une maladie (par exemple, la forme généralisée DYT 1 ).

2. Classifications
Divers critères entrent en ligne de compte à ce niveau.
• Age de début
Les dystonies commencent chez l’enfant, même très jeune, l’adolescent 
ou l’adulte.
• Distribution
Les formes focales ne touchent qu’une seule partie du corps. Il s’agit par 
exemple de la crampe de l’écrivain, du torticolis, de la dystonie cervicale 
ou laryngée. Les formes segmentaires atteignent deux zones adjacentes 
(face et cou). Les dystonies multifocales concernent des régions non 
contiguës. Enfin, il existe des formes généralisées.
• Causes
Les dystonies primaires ou idiopathiques ne présentent pas de cause 
identifiée. Les autres formes sont associées soit à un parkinsonisme 
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soit à une myoclonie. Les causes peuvent également être métaboliques 
ou hérédodégénératives. Enfin, d’autres causes secondaires relèvent de 
lésions fixées, par exemple par ischémie.

  Pr Marie VIDaILheT
Je présente des images de dystonies chez l’adulte : voici une forme 
segmentaire avec des mouvements involontaires au niveau de la face 
et du cou. Lorsqu’elles apparaissent à l’âge adulte, ces pathologies sont 
relativement localisées et touchent davantage de femmes que d’hommes. 
Enfin, il existe aussi un critère d’âge : l’atteinte faciale apparaît plutôt 
dans la deuxième partie de la vie, tandis que la forme cervicale concerne 
généralement des sujets trentenaires. La crampe de l’écrivain peut se 
développer chez un jeune adulte ou chez un sujet plus âgé, les deux 
ayant écrit de manière intensive. Je précise que ces patients n’ont pas de 
troubles intellectuels et restent très actifs malgré leur handicap.

  Dr Diane DOuMMar
Cette vidéo montre un enfant présentant une dystonie généralisée. Je 
remercie la famille et l’enfant qui a accepté d’être filmé. La maladie a 
commencé au niveau des membres inférieurs puis a remonté tout au long 
du corps : sont touchés le tronc et les membres supérieurs. Le sujet effectue 
un mouvement parasite, en déplaçant son bras gauche pour pouvoir écrire.

3. Particularités des dystonies entre enfants et adultes
Tout d’abord, les étiologies sont différentes. Les formes secondaires sont 
plus courantes chez l’enfant, avec des origines non génétiques. L’une des 
causes les plus fréquentes est la souffrance fœtale aiguë.

Les formes génétiques observées sont hérédodégénératives et 
métaboliques. Ces patients présentent une évolution normale puis, 
à partir d’un certain âge, développent des troubles comportementaux 
ou neurologiques. Les dystonies plus (myocloniques, dopa-sensible) et 
certaines dystonies primaires (formes 1 et 6) débutant dans l’enfance sont 
également des formes génétiques. Je précise que l’on rencontre moins de 
dystonies primaires chez l’enfant que chez l’adulte.

  Pr Marie VIDaILheT
Une dystonie primaire se définit par l’existence de symptômes dystoniques 
purs sans aucune autre anomalie à l’examen neurologique ou à l’IRM. 
Nous suivons à la suite des pédiatres les sujets qui ont développé une 
dystonie dans l’enfance et parviennent à l’âge adulte. D’autres formes 
sont développées exclusivement à l’âge adulte.
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  Dr Diane DOuMMar
La sémiologie constitue également un point de distinction entre enfant et 
adulte, c’est-à-dire que la maladie se présente différemment selon l’âge. 
Certaines maladies d’origine génétique peuvent  débuter chez l’enfant, 
l’adolescent ou chez l’adulte. On décrit ainsi des formes infantiles, 
juvéniles et adultes de la même maladie. En effet, le cerveau chez l’enfant 
est en voie de développement et la sémiologie sera différente en fonction 
de l’âge d’apparition des premiers signes.

Les symptômes d’une  affection peuvent évoluer avec le temps : par 
exemple, un enfant dystonique peut développer à l’âge adulte une forme 
de parkinsonisme (akinésie, lenteur).

4. Traitement
La recherche étiologique est capitale : il est important de reconnaître 
certaines maladies qui disposent d’un traitement spécifique. Ainsi, c’est 
le cas de la maladie de Wilson, des dystonies dopa-sensibles et d’autres 
affections rares.

La dystonie dopa-sensible débute en général dans l’enfance, au niveau 
d’un membre inférieur, puis remonte. Si la maladie évolue, les sujets 
deviennent parkinsoniens, akinétiques voire perdent la faculté de 
marcher. Dans une même famille, la maladie peut  débuter précocement 
chez le nourrisson (avec une sémiologie différente d’hypotonie axiale), 
soit plus tardivement chez l’adulte (forme focale). Il s’agit d’une maladie 
génétique, à transmission  le plus souvent dominante, mais des formes 
récessives existent également. La cause en est un déficit enzymatique 
sur la voie de synthèse de la dopamine. Traités par Dopa, les patients 
présentent une nette amélioration voire une guérison complète.

Devant toute dystonie acquise, nous essayons systématiquement un 
traitement par Dopa.

  Pr Marie VIDaILheT
Je vais développer l’exemple d’une patiente ayant subi un retard de 
diagnostic. Sa maladie a débuté vers l’âge de treize ans. Elle a été traitée 
par un médecin généraliste puis par un kinésithérapeute. Sa maladie s’est 
aggravée petit à petit jusqu’à la perte de la marche. Cette personne est 
aujourd’hui en fauteuil roulant. 

La personne en question présente donc des facultés intellectuelles 
normales, mais un handicap très sévère. Au demeurant, elle possède une 
bonne motricité des mains lui permettant d’accomplir les gestes de la 
vie quotidienne et de se déplacer. C’est pourquoi elle n’a pas éprouvé  
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initialement le besoin de consulter un médecin spécialiste. Dans notre 
service, sa bonne humeur a forcé l’admiration.

Après un traitement de trois semaines avec de la Dopa, elle a retrouvé 
la capacité de marcher. Il s’agit d’un cas certes exceptionnel, mais qui 
montre l’importance du diagnostic précis et l’intérêt des Centres de 
Référence qui permettent un accès rapide à des compétences multiples. 
Onze mois plus tard, elle est venue nous rendre visite avec son bébé.

  Dr Diane DOuMMar
Il n’existe pas toujours de traitement spécifique. Nous continuons 
pourtant de rechercher un diagnostic, notamment pour envisager les 
risques génétiques. S’agissant d’une opération qui peut être longue, nous 
amorçons immédiatement, en parallèle, la prise en charge symptomatique.

Nous apprécions tout d’abord le retentissement fonctionnel, afin de 
mettre en place des aménagements de scolarité, de la rééducation et 
éventuellement un traitement médicamenteux ou chirurgical.

  Pr Marie VIDaILheT
Après avoir planté le décor, nous laissons le champ libre à la discussion, 
notamment sur le traitement et la prise en charge. Je remercie le Docteur 
DOUMMAR qui a préparé cette présentation.

Applaudissements.
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ii. DisCussions

  carine rOccheSaNI

Avez-vous le sentiment que ces pathologies  
sont sous-diagnostiquées ?

  Dr Diane DOuMMar
Les dystonies constituent un domaine très vaste. Nous recevons souvent 
des enfants qui ont effectué plusieurs années de rééducation sans succès. 
Ces enfants n’ont jamais bénéficié de bilan neuropédiatrique. C’est 
pourquoi il est important de rechercher un diagnostic.

  carine rOccheSaNI

Docteur Agathe ROUBERTIE, par quel canal  
ces patients vous sont-ils adressés ?

  Dr agathe rOuBerTIe
Nous constatons généralement un retard au diagnostic. Les patients que 
nous recevons ont d’abord été pris en charge par plusieurs praticiens 
différents ou par un centre de rééducation, sans qu’un diagnostic 
précis ait été posé. Ces patients nous sont adressés par des médecins de 
rééducation fonctionnelle, par des kinésithérapeutes ou par des médecins 
généralistes qui connaissent bien le handicap ; au-delà du handicap, il 
est important d’essayer d’aller plus loin concernant le diagnostic précis 
de ces maladies : c’est-à-dire trouver une cause au handicap.

  carine rOccheSaNI

Quel est l’âge du plus jeune patient  
que vous avez traité ?

  Dr Diane DOuMMar
Il existe des cas dès la première ou la deuxième année de vie.

  Dr agathe rOuBerTIe
Le Docteur DOUMMAR a bien montré que les dystonies forment un 
tableau clinique varié. Certaines pathologies commencent dès les 
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premiers mois de vie, d’autres, chez les enfants ou les jeunes adultes. 
Nous pouvons agir pour améliorer les symptômes dès le moment où le 
patient est très gêné, même s’il s’agit d’un tout petit enfant.

  Pr Marie VIDaILheT
Le diagnostic peut être effectué à plusieurs étapes de la vie et de la 
pathologie : un nourrisson sera orienté vers la néonatologie ou la 
neuropédiatrie, un enfant pourra être repéré par la neuropédiatrie ou 
la pédiatrie, l’instituteur joue également un rôle lors de la scolarité, le 
kinésithérapeute a aussi un œil averti. Chaque rencontre est une chance 
potentielle pour le diagnostic. En général, le relais entre l’enfance et l’âge 
adulte est plus compliqué.

  Dr agathe rOuBerTIe
Le diagnostic est souvent difficile à établir. Par exemple, des cas 
de crampes de l’écrivain peuvent être renvoyés à une explication 
psychologique. Les symptômes dystoniques laissent parfois le médecin 
dans le désarroi. Ainsi, certains patients marchent avec difficulté mais 
n’éprouvent aucun problème à courir. Souvent, le diagnostic initialement 
proposé est celui de trouble fonctionnel ou « psychosomatique ».

  Dr Diane DOuMMar
Plusieurs cas de figure sont possibles. Certains enfants présentent d’emblée 
une hypotonie, puis sont touchés par des symptômes dystoniques. 
D’autres ne développent que tardivement un trouble de la marche ou de 
l’écriture ; il est alors malaisé de distinguer la dystonie.

  carine rOccheSaNI

Quel est l’intérêt de la collaboration  
au quotidien entre le neurologue et le pédiatre ?

  Dr Diane DOuMMar
Les deux praticiens possèdent une expertise différente, tant sur la 
sémiologie que sur le traitement.

  Pr Marie VIDaILheT
Nous n’étudions pas les symptômes de la même manière. Ainsi, j’ai 
appris avec les pédiatres des jeux que j’applique à présent aux adultes, 
pour vérifier la motricité spontanée. Par ailleurs, nous sommes en mesure 
d’identifier chez l’adulte certains symptômes qui sont moins visibles chez 
l’enfant. Nous avons donc mêlé nos terminologies et nos observations : 
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chez l’enfant, les éléments s’enchaînent comme dans un film, tandis qu’il 
est possible de décomposer la situation image par image chez l’adulte.

Nous réalisons également une consultation commune chez les enfants 
ou les adolescents, afin que ceux-ci se familiarisent avec le monde des 
adultes et le praticien qui les traitera par la suite. De notre côté, nous 
gagnons en légitimité auprès des parents. Nous essayons d’accompagner 
au mieux, dans la douceur, cette transition nécessairement perturbante  
car la vie adulte est un nouveau défi d’autonomie.

  carine rOccheSaNI

Comment s’effectue la prise en charge ?  
Quels sont les professionnels en contact  
avec le patient, la famille et le monde scolaire ?

  Dr Diane DOuMMar
La pathologie a des impacts sur l’apprentissage scolaire et la vie en groupe. 
Nous débutons donc d’emblée la recherche étiologique et la prise en charge 
en évaluant les retentissements fonctionnels du trouble. Les besoins sont 
évalués par une équipe pluridisciplinaire constituée d’un psychologue, d’un 
neuropsychologue, d’un psychomotricien et d’une assistante sociale. Nous 
disposons également d’une institutrice spécialisée qui réalise des évaluations 
scolaires et qui communique avec l’école, avec l’accord des parents.

Dans certains cas, l’enfant est en mesure de suivre une scolarité normale. 
Nous proposons alors la présence d’une auxiliaire de vie scolaire ou le 
montage d’un projet personnalisé avec la Maison Départementale du 
Handicap (MDPH). Il n’est pas toujours facile pour les parents d’accepter 
ce terme de « handicap ». L’assistante sociale aide la famille à composer 
un dossier de demande auprès de la MDPH. Le praticien remplit un 
certificat médical détaillant la pathologie et proposant les aides à mettre 
en place à l’école.

La communication en direction de l’école est importante pour expliquer 
qu’il ne s’agit pas d’un trouble psychologique et que l’enfant ne doit pas 
être pénalisé. Ainsi, il faut aménager la scolarité afin de placer l’enfant 
dans un environnement favorable.
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  carine rOccheSaNI

Jusqu’à quel âge suivez-vous ces patients ?

  Dr Diane DOuMMar
Nous les suivons généralement jusqu’à l’étape de prise en charge par les 
praticiens pour adultes.

  carine rOccheSaNI

Certains patients ont peut-être plus de mal que 
d’autres à se séparer de vous ?

  Dr Diane DOuMMar
La transition vers le monde adulte est très difficile.

  Dr agathe rOuBerTIe
Il s’agit en effet d’une étape difficile pour les patients et pour les parents, 
qui doivent quitter le référent qu’ils connaissaient depuis vingt ans.

  carine rOccheSaNI

Existe-t-il une méthode pour accompagner  
les patients, dont les préoccupations évoluent 
avec l’âge ?

  Dr Diane DOuMMar
L’accompagnement des enfants est davantage affectif ; nous tutoyons 
les patients.

  Pr Marie VIDaILheT
Les adolescents ne comprennent pas toujours le vouvoiement, qui 
marque une étape vers un monde d’adultes, milieu moins protégé et 
moins familier. Le patient doit s’habituer à un environnement et à un 
comportement différents. 

  La 
communication 
en direction de 
l’école est 
importante pour 
expliquer qu’il 
ne s’agit pas 
d’un trouble 
psychologique 
et que l’enfant 
ne doit pas être 
pénalisé.  

Dr Diane DOUMMAR
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La transition est parfois très douloureuse car des dimensions inconnues 
prennent corps : rébellion contre la maladie, sexualité débutante, rapport 
de séduction. Ainsi, un patient qui bave estime qu’il n’est pas beau. Ce 
n’est pas mon opinion.

L’entrée dans le monde professionnel pose également problème, 
notamment lorsque l’enfant a suivi une scolarité aménagée ou en centre 
spécialisé et qu’il se retrouve, au moment du passage à l’âge adulte, en 
compétition avec les personnes non malades. Nous menons également 
des actions d’orientation sur le choix du métier et remplissons des 
dossiers d’adulte handicapé pour favoriser l’insertion professionnelle.

Au-delà de cet accompagnement social, professionnel et affectif, d’autres 
formes de traitement deviennent possibles, par exemple la toxine 
botulique.

Enfin, d’autres questions sont soulevées : la contraception, la grossesse, 
les risques posés à l’enfant à venir. Je précise d’ailleurs que les patientes 
ont droit à la péridurale.

Il s’agit d’entrer dans le monde adulte, au même titre que les personnes 
non malades, mais cela se passe, du fait du handicap et de ses limitations, 
d’une façon plus rugueuse.

  carine rOccheSaNI
Nous continuons le débat avec le public, en élargissant au-delà de 
l’exemple des dystonies.

  François LeFeBVre, président de l’association Française pour 
le Syndrome de Gilles de la Tourette
La séparation entre le système pédiatrique et le système neurologique 
pour adultes est-elle une spécificité française ?

  Dr agathe rOuBerTIe
Non, il me semble que cette transition est la même partout dans le 
monde. Les collaborations sont plus faciles sur certaines pathologies, 
avec des consultations communes plus fréquentes. Il existe notamment 
des pathologies pédiatriques suivies par des neurologues d’adultes. La 
neuropédiatrie est une discipline plus récente que la neurologie, mais les 
deux se rejoignent.
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  Dr Diane DOuMMar
Le passage de relais était nettement plus difficile il y a quelques années. 
Aujourd’hui, nous avons mis en place des procédures pour organiser 
des consultations communes ou des réunions entre praticiens. Nous 
informons bien entendu les parents de cette évolution.

  Pr Marie VIDaILheT
Dans la plupart des pays occidentaux, les filières pour former les 
praticiens pour enfants et pour adultes sont distinctes. Les hôpitaux sont 
même parfois séparés géographiquement : c’est le cas à Paris, mais pas 
à Lyon.

  Pr emmanuel BrOuSSOLLe
Il est essentiel de renforcer ce passage de témoin. Ainsi, nous ne 
disposons pas toujours d’un dossier de suivi après le bilan pédiatrique 
pour les patients qui nous sont adressés. En effet, ces malades sont passés 
par plusieurs établissements ou leur bilan a été réalisé à une époque 
antérieure à l’état des connaissances actuelles. En tant que neurologues 
pour adultes, nous reprenons parfois le diagnostic et les recherches.

Les difficultés sont en revanche aplanies lorsque le pédiatre a été en 
mesure d’effectuer un suivi régulier, au fur et à mesure de la progression 
des connaissances scientifiques.

  Dr Diane DOuMMar
Effectivement, le passage de l’enfant à l’adulte est parfois l’occasion de 
reprendre les explorations, dans les cas où le diagnostic n’a pas pu être 
établi alors que  nous nous sommes concentrés sur la prise en charge. 
En général, les parents sont tout à fait favorables à une reprise des 
recherches sur la base de nouvelles techniques.
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  Question de la salle
Je suis médecin rééducateur dans une zone rurale. Praticien hospitalier, 
je couvre quasiment l’ensemble des structures du département recevant 
des enfants handicapés. Lorsque les patients adolescents émettent des 
souhaits professionnels, nous sommes en mesure de les accompagner 
dans cette voie. Après l’obtention du diplôme, ces personnes peuvent 
pourtant rencontrer un barrage au niveau de la médecine du travail. 
Nous avons trouvé un accord avec le médecin du travail du CHU 
de Besançon qui dispose d’une consultation, mais il s’agit d’un cas 
exceptionnel. Ainsi, nous souhaiterions pouvoir développer un axe de 
coopération avec les médecins du travail pour ces patients.  
Avez-vous trouvé des solutions à Paris ?

  Pr Marie VIDaILheT
Nous sommes confrontés à la même difficulté. Notre interlocuteur est le 
médecin du travail de l’entreprise, qui dispose d’un quota de personnes 
en situation de handicap à embaucher mais qui subit également la 
pression de l’employeur.

Mettre en place la vacation d’un médecin du travail dans les Centres 
de Référence est une bonne idée ; encore faut-il pouvoir la financer. 
Nous ne souhaitons pas devoir délivrer des certificats médicaux pour 
attester des compétences du patient pour un poste de travail particulier 
car nous ne connaissons pas bien les conditions techniques et les risques 
des différents métiers. La situation dépend donc de nos bonnes relations 
avec le médecin de l’entreprise qui sera plus à même de répondre et 
d’évaluer l’adaptation au poste de travail.

Nous allons demander au médecin du travail de l’Hôpital de la Salpêtrière 
s’il accepte de dédier une partie de son temps au service public, comme 
au CHU de Besançon.

  Question de la salle
J’établirai un parallèle avec la psychiatrie.  
De nombreux patients présentent des dyskinésies, puis des lenteurs et des 
akinésies, voire un syndrome parkinsonien après deux décennies. Cette 
évolution me rappelle celle de la dystonie dopa-sensible. L’utilisation 
thérapeutique des anticholinergiques, comme en psychiatrie, est-
elle envisageable ? Par ailleurs, des co-morbidités psychiatriques se 
développent-elles après plusieurs années chez les enfants dystoniques ?
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  Pr Marie VIDaILheT
Dans le cas de patients psychiatriques qui développent des mouvements 
anormaux, nous n’avons pas toujours accès, en tant que neurologues, 
au diagnostic précis (autisme, schizophrénie, psychose etc). Ainsi, nous 
ne cernons pas toujours facilement le lien entre trouble psychiatrique et 
mouvements anormaux. Nous voyons par exemple parfois des personnes 
touchées par l’autisme qui développent un syndrome parkinsonien. 
La question qui se pose alors est le rôle des médicaments face à ces 
mouvements anormaux.

Nous sommes toujours extrêmement soucieux de ne pas décompenser 
par le traitement le trouble psychiatrique sous-jacent. Ainsi, j’ai traité 
récemment une autiste présentant un syndrome parkinsonien mais qui 
avait également des troubles du comportement propres à son autisme. 
Je lui ai prescrit de la Dopa pour lutter contre le syndrome parkinsonien 
mais avec beaucoup de prudence et la crainte d’aggraver son agitation. 
Finalement, le traitement a amélioré sa motricité sans empirer la situation 
sur le plan psychique.

Nous prenons généralement le parti d’envisager le meilleur compromis 
thérapeutique possible chez ces patients dont les pathologies sont situées 
à la frontière des deux troubles. Le Docteur Philippe NUSS, le Professeur 
Pierre BURBAUD et le Professeur Emmanuel BROUSSOLLE pourront 
compléter mon propos.

  henri GIrIN
Au-delà du thème de cette table ronde, il faut aussi considérer le 
passage de l’adulte à l’enfant. Pour un adulte atteint d’une maladie 
rare, mettre au monde un enfant est une décision très lourde. Au sein 
de l’Association APTES, nous sommes en mesure de conseiller les 
patients. J’estime que les médecins peuvent également jouer ce rôle. 
Comment vous organisez-vous dans cette perspective ?

  Dr agathe rOuBerTIe
La première étape de la prise en charge d’un patient dystonique est 
l’enquête étiologique, afin de réaliser le diagnostic et d’identifier le 
risque de récurrence au sein de la fratrie, à condition qu’il s’agisse 
d’une maladie génétique répertoriée. Au demeurant, une maladie peut 
s’exprimer différemment d’un individu à l’autre, voire au sein d’une 
même famille. A ce stade, nous orientons la famille vers une équipe de 
conseil en génétique ou vers un généticien.
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  Pr Marie VIDaILheT
De notre point de vue, le désir d’enfant est une chance car il ramène les 
individus vers la question médicale. Cette étape est donc une occasion 
supplémentaire d’approfondir les explorations étiologiques.

Dans certains cas, le neurologue ou le généticien peuvent apporter une 
réponse claire et carrée sur le risque de transmission ; dans d’autres 
cas, il faut accepter du côté des soignants et des patients une marge 
d’incertitude, qui est selon moi la signature de la vie.

Nous sommes toujours en mesure d’accompagner et de rassurer les 
patients. Par exemple, des femmes s’angoissent lors de l’accouchement. 
Il suffit de prévenir le praticien de la situation. De même, les malades 
peuvent tout à fait bénéficier d’une péridurale. Ces discussions permettent 
aux patients de reprendre leur vie en main.

  Dr Diane DOuMMar
La fratrie d’un patient peut également être orientée vers une consultation 
de génétique, afin d’évaluer le risque pour la génération suivante.

  carine rOccheSaNI

Qu’est-ce que le conseil en génétique ?  
Quel est son rôle ?

  Dr Diane DOuMMar
Ces conseillers interviennent lors des consultations de génétique. Ils 
rencontrent les familles une fois le diagnostic posé pour expliquer la 
maladie et le risque de transmission. Je n’ai pas l’occasion de travailler 
directement avec ces professionnels.

  Pr Marie VIDaILheT
Une consultation en centre neurogénétique comporte un généticien, un 
médecin spécialiste de la maladie, une assistante sociale et un conseiller 
en génétique. Il s’agit d’un véritable métier, avec une formation et un 
diplôme, non médical. Le conseiller reprend les explications sur la 
maladie, avec le concours des autres praticiens.
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   hubert BŒuF, président de l’association connaître les 
Syndromes cérébelleux

Je m’exprime au nom de deux autres structures avec lesquelles nous 
travaillons : l’Association de la Maladie de Strümpell-Lorrain et 
l’Association Française de l’Ataxie de Friedreich.

Ma question concerne la prise en charge non médicale, assurée par les 
MDPH, l’enseignement, la médecine du travail, les psychologues et les 
assistantes sociales. Je propose que Groupama organise un colloque 
à l’attention de ces personnes et des médecins conseil, afin que des 
neurologues expliquent les difficultés de la vie quotidienne des malades.

Par ailleurs, vous avez tous évoqué la pluridisciplinarité. Je souhaite que 
cette pluridisciplinarité mène à une réelle concertation et qu’elle ne se 
limite pas à une addition des consultations de plusieurs spécialistes. Par 
exemple, des greffes chirurgicales sur le visage sont préparées et menées 
de concert par plusieurs chirurgiens. Il serait également pertinent que 
cette culture soit enseignée dans les écoles de médecine.

Enfin, nos trois associations ont publié des lettres d’information destinées 
aux soignants et écrites par notre conseil médical commun. Les retours 
du corps médical sont très positifs. Ces initiatives devraient se multiplier 
pour les pathologies rares. Je souhaite que les médecins prennent un 
peu de leur temps pour contribuer à ces outils qui permettent de réduire 
l’errance de diagnostic.
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  Gabriel De MONTFOrT
Votre proposition d’information et de sensibilisation des médecins 
conseil de Groupama sur les maladies cérébelleuses est excellente. 
Chaque année, le Groupe réunit les médecins conseil pour des Journées 
nationales. Depuis quelques années, nous réservons trente minutes à ces 
problématiques.

Nous étudierons votre suggestion avec le responsable des médecins 
conseil de Groupama afin d’étendre cette plage horaire et réfléchirons à 
la possibilité d’organiser un colloque. 

Je signale que nous avons accueilli l’année dernière une réunion de 
l’Alliance Maladies Rares sur l’éducation thérapeutique. Les actes de ce 
colloque ont été publiés.

Je suis tout à fait admiratif de l’action de vos associations. Nous avons mis 
en place sous votre impulsion un service d’écoute téléphonique tenu par 
deux psychologues. La Fondation Groupama se réjouit d’accompagner 
de telles initiatives.

  Dr Philippe NuSS
Nous rencontrons en psychiatrie certaines des difficultés évoquées, 
notamment lors du passage de la pédopsychiatrie à la psychiatrie 
adulte (autisme, psychoses infantiles, retard du développement, etc.). 
Une difficulté non évoquée aujourd’hui (et qui je crois concerne aussi 
les maladies neurologiques rares) concerne le fait que le passage à une 
équipe adulte interrompt ce qui faisait le fondement de la prise en 
charge dans l’enfance, à savoir la prise de décision soignante après 
consultation de la famille. La configuration « adulte » dans laquelle le 
patient a un thérapeute indépendant de la famille suppose un moment 
de passage difficile au cours duquel l’« enfant » doit apprendre à se 
responsabiliser, notamment pour ses soins. Ses parents doivent, dans 
le même temps, apprendre à ne plus intervenir. Mais il faut aussi que 
chacun des protagonistes fasse le deuil de l’équipe avec laquelle le 
diagnostic a été annoncé, les difficultés surmontées. De ce fait, et dans 
une certaine mesure, toute nouvelle équipe, notamment en raison de 
l’absence de vécu préalablement partagé, est appréhendée comme à 
haut risque d’incompétence. Vécue comme imposée sans légitimité 
historique, coupée du canal d’information parental, l’équipe « adulte » a 
souvent du mal à être comprise comme en continuité du soin préalable. 
Dans certains cas, un clivage s’installe. Il peut prendre la forme d’un 
conflit de loyauté de l’« enfant » vis-à-vis de ses parents, comme si, 
choisissant une équipe qui n’a pas de lien avec eux, il se désolidarisait 
d’eux. On observe aussi des équipes d’adultes qui cherchent à signifier 

  Les structures 
d’accompagnement  
de pathologies 
similaires ont 
raison de se 
rapprocher  
pour produire  
des outils 
permettant aux 
professionnels et 
aux malades de 
gagner du temps 
et de l’énergie.  

Pr Marie VIDAILHET
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avec une certaine dureté que les règles qui prévalaient jusqu’alors ne 
sont plus de mise, voire étaient exagérées. Dans certains cas, l’équipe 
adulte «imposée», en dépit de sa qualité, est abandonnée et une autre, 
perçue comme choisie, permet de passer le témoin de la prise en charge 
de l’enfance à celle de l’adulte. Je crois qu’il ne faut pas s’en offusquer, 
cela fait partie de la nécessité d’appropriation du couple parents/enfants 
afin de parvenir à l’autonomisation du futur adulte. Une rencontre 
physique de tous les protagonistes (enfant, parents, équipe initiale, 
nouveaux thérapeutes) permet habituellement que le passage de témoin 
ait lieu de façon harmonieuse et efficiente. La prise en compte des 
aspects psychologiques et la mise en place de moments de parole sont 
essentiels dans ces moments de transition. 

  carine rOccheSaNI
Merci aux professionnels pour leurs explications.

  Pr Marie VIDaILheT
Je remercie nos deux collègues pédiatres ainsi que tous les professionnels 
du domaine des enfants qui collaborent avec mon équipe.

Je reviens sur les suggestions de Monsieur BŒUF, que je félicite tout 
d’abord pour le travail d’information accompli par les associations citées. 
Les structures d’accompagnement de pathologies similaires ont raison de 
se rapprocher pour produire des outils permettant aux professionnels et 
aux malades de gagner du temps et de l’énergie.

Par ailleurs, la multidisciplinarité fonctionne principalement sur la base 
du dialogue de personne à personne. Il est également important que la 
synthèse des informations soit effectuée par le patient ou sa famille, qui 
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sont souvent les mieux à même de prendre les bonnes décisions. Enfin, il 
ne faut pas oublier que la concertation pluridisciplinaire prend beaucoup 
de temps à chacun des professionnels.

Si grande que soit notre bonne volonté, nous ne disposons pas toujours 
des moyens (temps et moyens financiers), de traiter tous les patients aussi 
rapidement que ceux-ci le souhaiteraient. Malheureusement, l’hôpital 
public doit composer avec les ressources qui lui sont allouées et qui ne 
sont pas appelées à croître dans les prochaines années. Néanmoins, je 
reste optimiste.

  carine rOccheSaNI
J’invite les intervenants de la deuxième table ronde à venir nous rejoindre 
pour discuter de l’évolution de l’image sociale de la maladie.
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Les débats sont animés par Carine ROCCHESANI, journaliste.

  carine rOccheSaNI

Docteur Philippe NUSS, quelle évolution 
cette image sociale a-t-elle connu dans le temps ?

  Dr Philippe NuSS
En préambule à mon propos, je voudrais voir avec vous quelle est la 
place des enjeux sociaux et sociétaux dans la construction de notre 
psychologie. On peut artifi ciellement, mais de façon commode, considérer 
qu’un individu est constitué de deux « personnes ». La première, unique, 

LES INTERVENANTS

Fabrice BARCQ,
Vice-président de l’Association 

des Personnes concernées 
par le Tremblement Essentiel 

(APTES)

Docteur Philippe NUSS,
Praticien Hospitalier, Service 

Psychiatrique Adultes, Hôpital 
Saint-Antoine, Paris

Margot OERLEMANS, 
Assistante Sociale, Hôpital 

de la Salpêtrière, Paris

 L’image sociale de la maladie
 Table ronde 2 :
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subjective, habitée par ses propres enjeux intérieurs, cohabite avec la 
deuxième, celle que la société a façonné de nous, à travers l’éducation, 
la langue, la religion, les croyances collectives. Si la première se tisse au 
fur et à mesure de notre expérience au jour le jour et s’établit grâce à une 
permanente «invention de soi»,  la deuxième correspond à l’assimilation 
de critères externes à soi, qui nous préexistent, que nous n’avons pas 
choisis. Ainsi, une grande partie de ce que nous appelons «Nous» est-
elle constituée de l’incorporation, l’assimilation de codes préexistants, en 
vigueur dans notre groupe social. Et ceci est vrai bien entendu pour tout 
groupe social, ici ou là, hier ou aujourd’hui. Ainsi, lorsque je m’exprime, 
c’est à la fois en tant que personne singulière et en tant qu’individu 
social que je me manifeste. 

Lorsque la maladie survient, ces deux aspects de soi sont touchés mais 
ils appréhendent différemment la maladie. Notre corps manifeste très 
visiblement la dualité que je viens de décrire. Il est à la fois un vécu 
unique et l’essence de soi-même, mais aussi le lieu où s’assimilent les 
codes sociétaux, notamment en raison du fait que le corps est la partie 
visible de moi par les autres, ceux du groupe social auquel j’appartiens. 
Être soi est donc un état composite dépendant de soi, des codes assimilés, 
du regard des autres et de notre perception concernant ce regard. On le 
constate ainsi, être soi n’est pas une représentation fixe, mais un état 
dynamique. La maladie, parce qu’elle va toucher notre sentiment intime 
d’existence, les représentations sociétales concernant la santé, la maladie, 

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   72 21/02/12   10:45



73L’image sociale de la maladie

tables ronDes

  Ce colloque 
que nous tenons 
aujourd’hui 
contribue 
également à 
changer l’état 
d’esprit des 
individus et le 
regard social 
face aux 
malades.   

Dr Philippe NUSS

mais aussi notre corps, va immanquablement modifier notre identité, 
notre confiance en nous, notre capacité à nous soigner, à demander de 
l’aide. On comprend aussi pourquoi  l’évolution du regard sociétal sur la 
maladie peut favoriser la prise en charge des maladies comme celles dont 
nous parlons.  

Il est question aujourd’hui des maladies causant des mouvements 
anormaux. Or un corps qui bouge est, pour la société, un corps qui 
veut exprimer quelque chose : un mouvement est souvent associé à une 
intention. Le mouvement est la forme physique que prend l’intention. 
Si par exemple je me mets à trembler, vous allez vous faire une opinion 
sur mon intention. Je vais moi-même interpréter mon mouvement mais 
aussi l’idée que vous pouvez vous en faire. Ainsi, construisons-nous, en 
permanence, en fonction de notre identité, de notre historicité, de notre 
motricité et du regard des autres, une plausibilité intentionnelle sur nos 
mouvements. 

Des représentations intérieures peuvent apparaître par exemple à 
l’occasion de mouvements anormaux, des idées négatives peuvent 
s’enchainer :
•  puisque je bouge, on va penser que je suis émotif, que je ne peux pas 

me contrôler ;
•  puisque je bouge, tout le monde me regarde et voit que je suis anormal ;
•  si la société se moque de moi, c’est qu’elle est injuste. Comment lui 

faire confiance ? 

Lorsque je suis en situation de souffrance, je me bloque sur certains 
paramètres et je deviens timide, insécurisé, voire persécuté. Je suis 
« malade », dans le sens où ma liberté est diminuée.

Ce colloque que nous tenons aujourd’hui contribue également à changer 
l’état d’esprit des individus et le regard social face aux malades. La 
société elle-même change dans son rapport au corps. Dans mon métier, 
les solutions qui existaient hier pour aider les personnes handicapées ne 
sont plus valables aujourd’hui. Par exemple, il a été longtemps déconseillé 
aux patients de mentionner leur handicap au travail. A présent, l’accent 
est mis sur la reconnaissance d’un handicap assumé. Le rapport à son 
corps, le rapport aux autres évoluent rapidement dans notre groupe 
social. Cette évolution est ambiguë et variable. Si la notion d’intégration 
du handicap a beaucoup progressé, en revanche la culture de l’apparence 
est devenue plus dictatoriale. 
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Le fil conducteur qui me guide comme soignant dans cette conception 
mouvante de l’identité est que la relation soignante est une métaphore 
de la représentation de soi à soi (soi et son corps), soi et les autres. 
La relation soignante est, parmi d’autres, une manière de faire évoluer 
la relation à soi, aux autres, c’est pourquoi elle est aussi importante 
mais aussi si longue à acquérir. Il est notamment très long d’apprendre à 
écouter, à faire confiance, à donner au patient le temps du changement, 
notamment le changement vers un mieux-être. 

Ainsi, dans l’une des vidéos proposées par le Professeur VIDAILHET qui 
montre une jeune femme en fauteuil roulant qui se lève pour montrer 
les effets positifs du traitement, peut-on observer, lorsqu’elle se rassoit, 
l’habitude qu’elle a prise à s’y réfugier. Habitude dont il faut maintenant 
l’aider à se départir. Bien qu’elle marche à présent, cette patiente aura 
peut-être besoin encore un certain temps de son fauteuil. Notre métier 
consiste à accompagner ces changements, dans la mesure des moyens 
du patient.

  carine rOccheSaNI
Nous reviendrons sur vos modes et moyens d’action. Professeur 
VIDAILHET, je vous laisse présenter les intervenants.

  Pr Marie VIDaILheT
Le Docteur Philippe NUSS est psychiatre et j’ai la chance d’avoir appris 
beaucoup auprès de lui. Nous travaillons depuis plusieurs années sur les 
manifestations physiques et psychologiques des maladies.

Mademoiselle Margot OERLEMANS, assistante sociale travaille à 
l’Hôpital de la Salpêtrière pour des personnes atteintes de maladies du 
mouvement. Elle participe aux consultations multidisciplinaires, de 
même que Monsieur BLETON, kinésithérapeute, que je salue.

Monsieur Fabrice BARCQ est responsable avec Monsieur Henri GIRIN de 
l’Association APTES, dont l’aide nous est précieuse.

En introduction, je tiens à préciser pourquoi j’ai choisi cette thématique. Si 
vous lisez un magazine féminin, vous réaliserez qu’il repose entièrement 
sur une image construite : celle d’une personne belle, mince, élégante et 
de moins de 25 ans. L’apparence est devenue une donnée fondamentale 
de notre société.

Par conséquent, toute maladie visible, touchant la peau ou le 
mouvement, est extrêmement stigmatisante. Je me fonde sur l’étude 
d’une psychologue anglaise, Marjane MAHANJARI, qui explique que ces 
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malades au comportement hors norme traumatisent non seulement les 
personnes qui les regardent, mais également eux-mêmes. Ces personnes 
se sentent également moins belles, moins dignes de l’affectation et 
de l’intérêt des autres. De ce fait, elles sont pénalisées, explicitement 
et implicitement, sur le plan professionnel. Les malades ont également 
tendance à se retirer sur le plan social. Ce retrait est une conséquence 
de leur appréhension de la réaction de l’autre, mais également une 
dimension qu’ils ont complètement intégrée dans leur comportement 
quotidien. Enfin, malgré un traitement permettant de minimiser voire 
de supprimer les symptômes, les patients n’arrivent toujours pas à se 
considérer comme beaux.

Ainsi, la beauté est une notion subjective. Les malades continuent à se 
sentir laids et tristes de l’intérieur. Le passage d’une existence handicapée, 
avec ses contraintes mais aussi ses repères, à une vie « normale » constitue 
un choc violent et entraîne une période de déstabilisation. Un des patients 
que j’ai traités m’a ainsi avoué qu’il ne savait plus bien piloter son corps 
dans les mouvements du quotidien.

J’ai souhaité que les intervenants et le public puissent s’exprimer sur ce 
sujet, hors du contexte médical dans lequel il n’est pas toujours aisé, par 
pudeur, d’exprimer son ressenti.

  carine rOccheSaNI

Fabrice BARCQ, quel est votre avis sur cette 
stigmatisation réelle ou ressentie ? Quel est le 
regard de l’association APTES ?

  Fabrice BarcQ
Notre association a mis en place depuis sa création en 2004 un service 
d’écoute et elle répond à plus de 500 demandes chaque année. Nous 
pouvons maintenant retrouver les mêmes préoccupations de la personne 
malade et en situation de handicap. Nous constatons que nos symptômes, 
les mouvements anormaux, ne sont tout d’abord pas considérés comme 
une maladie. L’errance du diagnostic est très longue pour le tremblement 
essentiel, elle peut durer plus d’une dizaine d’années. Lorsque les 
premiers tremblements apparaissent peu à peu, les personnes n’ont pas 
le sentiment d’être malades, mais elles pensent être nerveuses et fragiles. 
Ces sentiments sont cultivés voire renforcés par l’entourage.
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Fabrice BARCQ

Dans notre société, le tremblement renvoie à la peur et au manque 
de confiance en soi. La personne  malade vit avec ces images et ces 
représentations du tremblement. C’est à l’école que les mouvements 
anormaux provoquent les réactions les plus cruelles. En effet, l’enfant 
est stigmatisé sur son anormalité sans pouvoir expliquer qu’il s’agit 
d’une maladie. Un travail de pédagogie est indispensable et l’association 
APTES commence à travailler sur ce sujet avec le ministère de l’Éducation 
nationale.

Tant que la personne malade ne sait pas qu’elle souffre d’un trouble 
neurologique, elle pense qu’elle ne sait pas contrôler son propre corps, 
or il est impossible de contrôler un mouvement anormal. Ce sentiment 
d’absence de contrôle bouleverse souvent la vie sociale de la personne 
malade et renforce sa peur du regard des autres et in fine de son propre 
regard sur son tremblement par exemple. Qui plus est, dans une société 
où le culte de la beauté et de la performance est prédominant, le 
tremblement constitue un frein à la vie professionnelle et sociale. Les 
initiatives pour diminuer l’errance du diagnostic sont capitales, c’est un 
des axes majeurs du travail de l’association APTES.

Quand intervient le diagnostic de tremblement essentiel, la reconnaissance 
de la maladie est souvent vécue comme un soulagement. La personne 
malade peut enfin rattacher ses symptômes à une cause objective et 
connue des médecins. Il est également très rassurant de constater que 
d’autres personnes sont atteintes, que l’on n’est pas seul.

  carine rOccheSaNI

Il s’agit d’une première étape pour sortir de 
l’isolement. Quelles sont les autres étapes ?

  Fabrice BarcQ
Survient ensuite une difficulté : ne plus se résumer à son symptôme. 
Lorsque la personne apprend que sa maladie est connue et qu’il existe 
des traitements, elle a tendance à adapter sa vie à ce seul tremblement. 
Comme l’a décrit le Docteur NUSS, le regard change et il faut être attentif 
à accepter ce tremblement pour ne pas devoir le justifier en permanence. 
Il faut simplement accepter d’être différent ; il s’agit d’un long chemin.

A l’inverse de la position d’Hubert BŒUF sur la multidisciplinarité, 
j’estime qu’il est précieux de rencontrer les spécialistes indépendamment 
les uns des autres, car chacun de ces spécialistes explique la maladie 
avec des mots différents. De même, la personne malade ne pose pas 
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les mêmes questions à chacun des interlocuteurs. Par exemple, autant 
il sera facile de poser des questions sur les recherches scientifiques à 
son neurologue, autant il sera plus facile de confier au conseiller en 
génétique les difficultés familiales liées à une maladie transmise de 
génération en génération ou de confier au psychologue sa difficulté 
à aller acheter du pain chez le boulanger car l’on peut avoir peur de 
montrer son tremblement en saisissant par exemple de la monnaie.

  carine rOccheSaNI

Selon vous, il est donc préférable de rencontrer 
plusieurs interlocuteurs, mais séparément.

  Fabrice BarcQ
En effet. Les associations en général, et APTES en particulier, organisent 
des réunions entre adhérents, où chacun évoque sa maladie et ses 
difficultés, ses astuces au quotidien. Cette multiplicité de points de vue 
permet de mieux assumer son handicap et de le vivre sereinement en 
société.

  carine rOccheSaNI

Vous m’avez indiqué lors de la préparation de 
cette table ronde que le regard que l’on porte 
sur soi-même ne renvoie pas forcément la même 
perception que celle des autres.

  Fabrice BarcQ
Plusieurs spécialistes des TCC sont intervenus au sein de notre 
association pour nous aider à comprendre la situation. Une personne 
atteinte de tremblement projette sur elle-même le jugement des autres, 
qu’elle appréhende parfois et même souvent de façon erronée. La plupart 
des personnes malades que nous accompagnons ont le sentiment d’être 
perçues comme alcooliques ou droguées.

Les psychologues conseillent de poser la question à son interlocuteur. 
Ce test montre le décalage qui existe souvent entre la représentation 
du jugement des autres et la réalité de ce jugement. Nos interlocuteurs 
ne repèrent pas forcément le tremblement, parce qu’ils regardent notre 
visage et pas nos mains. En général, les personnes extérieures croient 
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que les tremblements sont dus à la maladie de Parkinson plutôt qu’à 
l’alcoolisme.

  carine rOccheSaNI

Merci pour votre témoignage. Margot 
OERLEMANS, quel est votre rôle en tant 
qu’assistante sociale ?

  Margot OerLeMaNS
L’assistante sociale informe et accompagne le patient et sa famille pour 
réaliser les démarches administratives, nombreuses et compliquées. 
J’aide aussi les patients à accepter ce statut de handicapé. Nombre de 
ces personnes souhaitent rester dans un monde « normal », sans aide et 
sans statut.

Dans le monde professionnel, les adultes peuvent bénéficier d’un statut 
de « travailleur handicapé », même lorsqu’ils sont déjà en poste avec 
une difficulté croissante à assumer leurs responsabilités. Ce statut 
permet de protéger le travailleur en adaptant son poste à l’aide d’outils 
informatiques, d’horaires aménagés, etc.

Il existe maintenant des quotas d’embauche des travailleurs handicapés, 
avec un intérêt financier pour les employeurs. Nous utilisons donc ce 
statut comme une carte à montrer ou non selon la situation. Lorsque 
le handicap n’est pas trop visible (crampe de l’écrivain, syndrome de 
Gilles de la Tourette contrôlable), j’encourage les personnes à rester dans 
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Margot OERLEMANS

le circuit classique et à n’utiliser cette carte qu’en cas de difficulté à 
l’embauche.

Pour les enfants, il est possible d’aménager la scolarité avec des 
auxiliaires de vie scolaire et des tiers-temps supplémentaires lors des 
passages d’examens. Ceux possédant des tics vocaux très importants 
dans le syndrome de Gilles de la Tourette peuvent passer leurs examens 
dans des salles à part. Cette situation est en général difficile à accepter 
pour les enfants qui n’ont pas envie d’être aidés, stigmatisés et mis à 
l’écart.

Lorsque la pathologie est trop sévère et empêche les personnes de 
travailler, nous les aidons à réaliser des dossiers de demande d’Allocation 
Adulte Handicapé, offrant une ressource modeste mais permettant de 
vivre de manière autonome. Nous mettons également en place des aides 
à domicile avec des auxiliaires de vie pour la toilette, le repas, le ménage.
Enfin, il existe des cartes (invalidité, stationnement, etc.) Nous connaissons 
bien tous ces dossiers administratifs, qui prennent souvent du temps à 
aboutir : entre six et huit mois, voire un an, selon les départements. En 
tant qu’assistantes sociales, nous représentons l’institution étatique et 
notre accompagnement peut faciliter le traitement des dossiers.

  carine rOccheSaNI

Vous jouez un rôle de conseil, 
d’accompagnement et d’écoute important.

  Margot OerLeMaNS
Les patients peuvent nous poser des questions qui ne relèvent pas du 
monde médical et nous confier certaines de leurs angoisses, concernant 
par exemple leur rapport avec leur conjoint et avec leurs enfants, ou 
leurs inquiétudes vis-à-vis de l’avenir. Lorsque j’identifie un besoin 
d’accompagnement plus approfondi, j’oriente ces personnes vers des 
psychologues ou des psychiatres.

  Pr Marie VIDaILheT
Je remercie Margot OERLEMANS de ses explications claires. La parole 
échangée avec l’assistante sociale ne porte pas de jugement sur l’état 
de la maladie et donne au patient un temps de réflexion. Les aides 
sociales font certes prendre conscience au patient de ses limites sur le 
plan moteur, mais lui permettent également de gagner de l’autonomie. 
L’assistante sociale partage également avec nous certaines informations 
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lorsqu’elle l’estime nécessaire, ce qui permet d’orienter la consultation 
médicale et de faire passer des messages au patient.

  carine rOccheSaNI

Les consultations médicales avec un 
psychologue sont-elles systématiques ?

  Dr Philippe NuSS
Non, d’autres spécialistes ne sont pas toujours présents.
Laissez-moi vous décrire un exemple de consultation avec une de mes 
patientes, atteinte de dystonie sévère et vivant en fauteuil roulant. Cette 
dame assume a priori très bien son handicap et s’occupe de ses deux 
enfants (8 et 11 ans). Lors de la consultation, je lui ai demandé si le fait 
qu’elle assume si bien ses difficultés au point de demander le moins d’aide 
possible était facile à vivre pour son entourage. Je lui ai demandé de se 
représenter la pensée de ses enfants sur leur chemin de retour de l’école 
vers la maison. Est apparue notamment leur inquiétude à l’idée que leur 
mère serait peut être gênée, bloquée, à l’occasion d’une réactivation de sa 
maladie et que seul leur secours permettrait de débloquer cette situation. 
L’idée que l’angoisse générée par la responsabilité qui leur incombait ne 
lui était pas jusqu’alors apparue. Cette patiente, dans son désir de bien 
faire, s’épuise à accomplir les tâches ménagères pendant que ses enfants 
sont à l’école et a besoin le soir de se reposer. Ses enfants constatent 
donc, au retour de l’école, que leur mère s’est beaucoup fatiguée pour 
eux. Ils se sentent coupables de cette situation.

Cette personne qui avait jusqu’alors refusé l’aide sociale et croyait 
pouvoir s’assumer par elle-même, a maintenant accepté la présence 
d’une aide à domicile, pour ne pas être fatiguée et pouvoir accueillir ses 
enfants qui rentrent à la maison.

Notre accompagnement psychologique vise non seulement à ne plus se 
sentir stigmatisé et à s’assumer, mais aussi à réaliser le rôle joué auprès 
des autres. 
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  carine rOccheSaNI

Souhaitez-vous partager avec nous un autre 
exemple ?

  Dr Philippe NuSS
Il s’agit d’une femme qui vient à la consultation avec son mari. Elle 
présente une hémiparésie du bras et sa main est gonflée du fait de la 
posture adoptée. Pour elle, ce gonflement de la main est la preuve de sa 
pathologie, alors que la manifestation réelle est le mouvement anormal 
entraînant une paralysie du bras.

Dans un premier temps, nous avons travaillé sur la nature de sa maladie : 
s’agit-il de la main gonflée et visible, ou de la main paralysée, plus 
discrète ? Cette personne a construit sa vie pour montrer sa main gonflée 
et escamoter sa main immobile. La prise en charge de cette pathologie du 
mouvement en soi, et non plus à l’occasion de ses conséquences a permis 
à cette femme de ne plus accentuer ces positions déclives de la main.
Cette dame avait également établi un lien de complicité avec son mari 
autour de ce symptôme visible. Le fait que son mari se préoccupe de 
sa main gonflée était, pour elle, le signe de son attachement. Ceci est 
un exemple qui permet de comprendre comment certaines croyances 
peuvent favoriser l’expression de certains symptômes. 
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  Pr Marie VIDaILheT
Je souhaite rebondir sur ce terme d’« amour » que vous avez employé. Les 
autres intervenants ont évoqué les cas de leurs patients avec beaucoup de 
tendresse. Il se produit un moment de cristallisation dans la relation au 
malade. En général, une personne extérieure regarde d’abord le visage, les 
yeux de son interlocuteur. J’ai ainsi soigné une patiente présentant une 
dystonie sévère et diffuse et possédant une superbe chevelure rousse ; de 
cette femme, je ne me souviens que de sa beauté, de son intelligence et 
de son courage, la maladie est passée au second plan.

Chaque interlocuteur du malade peut lui faire prendre conscience de 
ce qui est attrayant chez lui. Certains patients ont tendance à cultiver 
une activité (chant, sport, etc.) pour se démarquer et montrer qu’ils sont 
aussi beaux ou performants que les personnes non malades. Nous, les 
médecins, pouvons les aider dans cette démarche.

  carine rOccheSaNI

Souhaitez-vous poser des questions  
parmi le public ?

  Question de la salle
Pourquoi les délais posés par les MDPH sont-ils aussi longs ? J’ai par 
ailleurs une expérience plutôt mitigée auprès de la Maison de mon 
département. Les personnes ont l’impression de demander la charité, 
alors qu’il s’agit d’une démarche légale. J’ai l’impression que les agents 
de la MDPH ne sont pas correctement formés à ce travail. Est-ce le cas 
dans toutes les structures ?

  Margot OerLeMaNS
Les délais sont probablement longs du fait du manque de personnel ; 
ce sont plusieurs milliers de dossiers à traiter. Dans certaines MDPH, les 
personnels d’accueil manquent certainement de formation. Les malades 
mal reçus se sentent également mal renseignés. La situation doit être 
améliorée car le premier contact est essentiel.

  carine rOccheSaNI
Le bilan est partagé. Les solutions passent sans doute par la 
communication, l’information, des moyens supplémentaires.
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  Fabrice BarcQ
A mon avis, la loi de 2005 n’est pas encore été suffisamment diffusée 
pour que les esprits aient changé. La plupart des personnels ont travaillé 
longtemps avec une culture de l’évaluation du handicap. La recherche 
d’autonomie est une situation relativement nouvelle. Les solutions 
viendront d’elles-mêmes avec un changement progressif des mentalités.

  Question de la salle, hôpital de Thonon-les-Bains
Le Professeur Marie VIDAILHET a évoqué une patiente dont elle a 
retenu la belle chevelure rousse plutôt que sa dystonie. Vous êtes 
neurologue ; vous n’avez donc pas le regard d’une personne lambda sur 
les malades.

Nous avons également évoqué les mouvements du corps comme signifiés 
et signifiants. Dans le cas des maladies neurologiques, le signifié est 
brouillé. Les patients doivent comprendre l’image sociale renvoyée par 
leurs mouvements anormaux. Par exemple, une intelligibilité difficile 
requiert un effort de la part du malade mais aussi de son interlocuteur. 
Comment travailler avec le patient pour qu’il se représente son effet sur 
l’interlocuteur ?

  Dr Philippe NuSS
Je partage complètement votre point de vue. Pour faire comprendre 
au patient que son entourage ne peut pas faire abstraction de ce qu’il 
observe, je fais le scénario suivant : je tourne soudainement quelques 
instants le dos au patient en lui disant les phrases très aimables. Je lui 
demande ensuite, une fois à nouveau face à lui, quelle a été l’impression 
qu’il a ressentie lors de cet épisode. Le plus souvent, le patient s’est senti 
méprisé, peu respecté en dépit de mes propos aimables et du contexte 
de bienveillance implicite de la consultation. Ceci vise à aider le patient 
à percevoir ce qu’il peut susciter chez son interlocuteur. En revanche, 
si je préviens le patient (et je fais le même exercice mais après avoir 
donné une raison pour justifier de tourner le dos), la disqualification 
n’apparaît plus.  Un mouvement anormal est perçu comme une énigme, 
c’est pourquoi il faut l’expliciter, ce qui est d’autant plus efficace qu’on 
est soi-même à l’aise.

Parfois, la personne qui tremble force le choix de son interlocuteur par 
son attitude. Si je tremble et que je me replie sur moi-même, je bloque la 
communication avec mon interlocuteur, alors que si je tremble mais que je le 
regarde dans les yeux, je lui permets de venir vers moi. Ce jugement sur l’autre 
est une caractéristique de la relation humaine, avec ou sans mouvement 
anormal. Parfois, même sans le vouloir, nous forçons notre interlocuteur à se 
former une idée préconçue, dont nous nous plaignons ensuite.
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Il est possible de réaliser sur ce point un travail psychologique, qui 
nécessite de la légèreté et de l’inventivité. Il faut sortir de la relation de 
victime à bourreau pour examiner les mécanismes du lien social.

  François LeFeBVre
Je trouve votre position un peu trop facile. Je prends l’exemple d’un 
enfant de 18 ans, atteint du syndrome de Gilles de la Tourette, scolarisé 
en hypokhâgne. Les parents des autres élèves ont signé une pétition pour 
renvoyer ce garçon accusé de dévaluer le niveau de la classe. Pourtant, il 
est intelligent et conscient de son handicap.

Ce type de comportement, dicté par l’ignorance, est extrêmement difficile 
à combattre, notamment par nos associations. Vous pouvez toujours 
travailler sur l’estime des patients pour les convaincre qu’ils sont beaux, 
performants et adaptés au monde. Ceux-ci sont malheureusement 
stigmatisés en permanence du fait d’un handicap qui, pour l’interlocuteur, 
ne se rapporte pas à une pathologie. Les tics, les tremblements et la 
coprolalie, quoiqu’involontaires, paraissent extrêmement agressifs.

Notre société n’est plus adaptée pour les personnes atypiques, hors norme.

  Pr Marie VIDaILheT
Je suis d’accord avec vous sur ce « poids de la normalité » : les sujets que 
nous traitons sont « normaux » mais portent un « déguisement » du fait 
de la maladie. 

Les malades seront confrontés pendant toute leur vie à cette situation. 
Certains en souffrent, d’autres s’adaptent, d’autres font des compromis. 
Ils tendent vers la normalité, c’est-à-dire à se trouver dans la moyenne de 
la population, tout en restant différents, d’où un poids à porter.

Quelle qu’elle soit, l’anormalité, en général,  n’est pas aisément acceptée 
dans notre société : une personne trop grosse, trop maigre, atteinte de 
tics ou de tremblement est stigmatisée. Le cas des personnes atteintes de 
maladies neurologiques est d’autant plus frustrant que leur différence par 
rapport à la moyenne n’est pas toujours majeure.

Pour l’interlocuteur, il est également plus facile d’adopter une attitude de 
méfiance ou de rejet. Par exemple, les parents d’enfants en hypokhâgne 
reportent plus facilement la responsabilité de l’échec de leur enfant au 
concours sur la présence de l’élément perturbateur (un enfant malade 
qui « perturbe » la classe) que sur un manque de capacités de leur propre 
enfant face à un concours trop difficile pour lui. Un autre de mes patients 
a été opéré par stimulation cérébrale profonde. A présent, il marche et 
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a retrouvé 80 % de ses capacités. De ce fait, ses collègues de travail ont 
contesté son droit à une place de parking pour handicapé.

La confrontation avec la société est toujours rugueuse pour les malades.

  Dr Philippe NuSS
Bien entendu, il n’est pas possible d’escamoter le handicap. J’ai suivi 
de nombreux patients atteints du syndrome de Gilles de la Tourette. En 
discutant, nous réalisons que le problème ne provient pas forcément de 
la source que les patients ont identifiée.

Par exemple, un homme était très gêné de prononcer des mots orduriers. 
Pour lui, c’est la teneur des mots qui posait problème à son entourage. Sa 
famille et ses amis m’ont indiqué au contraire que c’était l’intensité tonale 
de sa voix qui suscitait la peur. J’ai enregistré ce patient et lui ai fait 
écouter son cri. Il s’est rendu compte qu’il avait lui-même peur lorsqu’il 
prononçait ces mots. Une fois cette prise de conscience accomplie, le 
patient a continué de prononcer des mots orduriers mais son cri a changé.

Il est ainsi possible de dépasser le symptôme pour avancer vers un 
comportement social plus « acceptable ».

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   85 21/02/12   10:45



86 L’image sociale de la maladie

tables ronDes

  Question de la salle
Lors de la souscription d’un prêt, les assureurs imposent une prime en 
fonction de l’état de santé et de la capacité à rembourser. Alors que 
l’espérance de vie des malades est en général la même que celle des 
autres personnes, leur image sociale conduit les assureurs à augmenter 
la prime voire à refuser les prêts. Quelles mesures est-il possible de 
prendre ?

  Gabriel De MONTFOrT
Il s’agit d’une question délicate. Les assureurs mènent  des discussions 
depuis plusieurs années avec les pouvoirs publics et avec les représentants 
d’associations. Il existe à présent la convention AERAS  qui s’applique 
partout et les exclusions sont de plus en plus rares. Il reste des majorations 
de prime dans certains cas. Beaucoup de progrès ont été réalisés depuis 
cinq ou six ans pour assurer les malades et on continue à évoluer, au 
fur et à mesure de la maîtrise des risques et des progrès thérapeutiques.
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  Question de la salle
Les actes du colloque seront-ils disponibles ?

  carine rOccheSaNI
Oui. Les actes de chaque colloque sont compilés et constituent une 
bibliothèque d’informations pour les professionnels et pour les 
associations.

  Question de la salle
Les professions paramédicales peuvent contribuer à accompagner le 
passage de l’enfance à l’âge adulte. En général, nous avons le temps de 
connaître les patients et de gagner leur confiance. A titre personnel, je suis 
réflexologue, kinésithérapeute et ostéopathe. J’ai eu l’occasion d’orienter 
de nombreux patients vers une consultation médicale spécialisée.

  Dr Philippe NuSS
En conclusion, j’insisterai sur la nécessité de rester optimiste. Les 
traitements et les mentalités évoluent. La déstigmatisation est bénéfique 
à condition de progresser sur un mode dynamique et de ne pas chosifier 
le patient. Fabrice BARCQ a expliqué qu’il fallait assumer son handicap 
mais ne pas s’y résumer. Une personne atteinte est avant tout citoyenne 
de son groupe social, avant d’être malade. Soigner, c’est autant prendre 
en compte le symptôme que le désir de santé du patient.

  carine rOccheSaNI
Merci pour tous ces témoignages.
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Les débats sont animés par Carine ROCCHESANI, journaliste.

  carine rOccheSaNI
Je vous propose de présenter chacun votre association, avant de partager 
vos expériences innovantes en termes d’accompagnement des malades et 
de sortie de l’isolement.

  claude MIchON
AMADYS est une association de malades atteints de dystonie. Nous 
regroupons environ 2 000 adhérents sur l’ensemble du territoire français 
et sommes assistés d’un conseil scientifi que. Notre programme d’action 
se décline à partir de notre devise : « En parler, c’est déjà aider. »

LES INTERVENANTS

Jean-Michel 
FOURNIER,
Président de 

l’Association Alliance 
France Dystonie

Gabriel de 
MONTFORT,

Délégué Général de la 
Fondation Groupama 

pour la Santé

François 
LEFEBVRE, 
Président de 

l’Association Française 
pour le Syndrome de 
Gilles de la Tourette

Fabrice BARCQ,
Vice-président de 
l’Association des 

Personnes concernées 
par le Tremblement 
Essentiel (APTES)

Claude MICHON,
Délégué Général de 

l’Association des 
Malades atteints de 
Dystonie (AMADYS)

Partages d’expériences 
et projets pilotes

 Table ronde 3 :
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  Fabrice BarcQ
Je suis vice-président de l’Association des personnes concernées par le 
tremblement essentiel, dont l’acronyme forme un jeu de mots sur notre 
condition : nous sommes APTES, aptes à la vie scolaire pour les enfants, 
aptes à la vie professionnelle pour les adultes, aptes à la vie en société 
pour tous. Vous avez déjà entendu plusieurs interventions d’Henri 
GIRIN, notre président fondateur. Nous regroupons 1 200 adhérents et 
nos missions consistent à rassembler, informer et aider, représenter les 
personnes en situation de handicap et soutenir la recherche scientifique 
sur le tremblement essentiel.

Nous proposons six jours sur sept une ligne d’écoute gérée par deux 
bénévoles, un forum de discussion et des réunions d’information 
régionales. Nous réalisons également un accompagnement dans la 
reconnaissance et la compensation du handicap, avec l’aide d’assistantes 
sociales. Nous représentons les personnes malades auprès des pouvoirs 
publics. Enfin, nous exerçons un soutien financier à la recherche 
scientifique sur le tremblement essentiel.

  Jean-Michel FOurNIer
Je suis président de l’Alliance France Dystonie. Notre association 
présente la particularité de regrouper environ 400 familles d’enfants 
neurostimulés, qui ont été opérés pour la plupart à Montpellier. Depuis 
1998, nous collectons des fonds pour alimenter la recherche médicale 
neurologique sur la dystonie. Plus récemment, nous avons commencé 
à organiser des manifestations et des séjours ludiques pour les enfants 
atteints de cette maladie qui vole une partie de leur jeunesse.

  François LeFeBVre
Je suis président de l’Association Française pour le Syndrome de Gilles de 
la Tourette. Notre association existe depuis environ 15 ans. A l’époque, 
cette pathologie était mal connue, avec une errance médicale au 
diagnostic très importante. Les enfants étaient diagnostiqués vers l’âge 
de 15 ou 20 ans, contre 7 ou 8 ans aujourd’hui.

Notre rôle est fondé sur l’écoute des patients et le soutien aux familles, 
pour lesquelles la prise en charge médicale est souvent insuffisante. Nous 
organisons également des séjours de répit pour les enfants et des réunions 
d’adhérents. Enfin, nous finançons des vacations de thérapeutes dans les 
Centres de Référence. Les structures de soin manquent généralement de 
ces professionnels. Il n’existe actuellement que deux postes sur toute 
la France : un mi-temps à Paris et un mi-temps à Bordeaux. Margot 
OERLEMANS travaille à mi-temps à l’Hôpital de la Salpêtrière en tant 
qu’assistante sociale pour le syndrome de Gilles de la Tourette, mais elle 
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est la seule sur le territoire. Il est très difficile de trouver des personnes 
formées. Nous finançons également la recherche, avec un réseau très 
dynamique et performant.

  Gabriel De MONTFOrT
La Fondation Groupama pour la santé a trois missions, représentant les 
étapes de la vie d’une personne atteinte de maladie rare. Tout d’abord, le 
malade veut savoir ce dont il est atteint. Pour faciliter le diagnostic, la 
Fondation participe à la diffusion de  l’information sur ces maladies, peu 
connues par définition. Nous travaillons pour cela en partenariat étroit 
avec Orphanet depuis dix ans.

Nous accompagnons également les malades en collaboration avec leurs 
associations, pour briser leur isolement, et organiser des liens entre eux. 
Ce volet est réalisé en concertation avec l’Alliance Maladies Rares qui 
représente 202 associations. L’aide à ces structures est essentielle, car 
elles constituent une force motrice au sein de la société et ont notamment 
permis la mise en œuvre des deux Plans Maladies Rares.

Enfin, les malades attendent que la recherche avance, afin de disposer 
de nouveaux  traitements dans le délai le plus court possible. Pour 
certaines pathologies, l’on note une accélération des thérapies (géniques, 
cellulaires, médicamenteuses, etc.) depuis cinq ou six ans. Nous soutenons 
financièrement les jeunes chercheurs qui souhaitent faire une thèse dans 
le domaine des maladies rares pour préparer les thérapies d’avenir.
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i.  faire Connaître les malaDies rares et sortir les 
Patients De l’isolement

  carine rOccheSaNI

Merci à tous. Comment faire connaître les 
maladies et les associations ? Fabrice BARCQ, 
pouvez-vous nous donner des détails sur le 
colloque que vous avez organisé ?

  Fabrice BarcQ
Le cas des personnes atteintes de tremblement essentiel est particulier 
puisque, comme l’a indiqué le Professeur Emmanuel BROUSSOLLE ce 
matin, le symptôme est de faible amplitude dans neuf cas sur dix. Sur 
les 300 000 personnes touchées en France, 30 000 personnes vivent 
néanmoins avec un handicap très invalidant.

Nous avons décidé avec notre conseil scientifique, auquel participent le 
Professeur Emmanuel BROUSSOLLE et le Professeur Marie VIDAILHET, 
d’organiser un colloque à l’attention de l’ensemble de la communauté 
neurologique, des personnes malades et de leurs familles. Cette 
manifestation avait pour but de mieux faire connaître la pathologie, ses 
caractéristiques et les dernières découvertes scientifiques.

Ce colloque s’est tenu au Palais du Luxembourg dans une salle prêtée 
par le Sénat. La levée de fonds (30 000 euros) a nécessité une année de 
démarches.

  carine rOccheSaNI

Quelles sont les retombées ?

  Fabrice BarcQ
Elles ont été très importantes. Tout d’abord, la presse spécialisée en 
neurologie s’est fait un large écho de cette manifestation, permettant 
de changer l’image du tremblement essentiel et de mettre en place un 
consensus sur le traitement.

Présent à l’ouverture du colloque, Patrick GOHET, alors Délégué 
interministériel aux Personnes handicapées, a découvert l’ampleur de la 
maladie. Cette prise de conscience a abouti à la mise en place au sein 
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des MDPH d’une fiche technique d’aide à l’évaluation des situations de 
handicap dans les cas de tremblement essentiel.

  carine rOccheSaNI

Vous allez également sortir à la fin de l’année 
un guide d’aide aux malades. De quoi s’agit-il ?

  Fabrice BarcQ
Nous sommes partis du constat que les traitements proposés par 
les neurologues sont relativement anciens et entraînent des effets 
secondaires souvent mal tolérés. En revanche, la personne en situation 
de handicap trouve elle-même des astuces en apprenant à vivre avec 
son handicap. Ces éléments sont apparus comme essentiels pour le bien-
être des personnes atteintes de tremblement essentiel lors du colloque. 
Nous avons formé un groupe de travail en Ile-de-France pour rassembler 
toutes ces « bonnes pratiques ».

Nous publierons à la fin de l’année 2011 un Guide du handicap du 
tremblement essentiel compilant ces aides techniques pour la vie de tous 
les jours. En voici quelques exemples : des tapis antidérapants pour éviter 
que les objets ne tombent en permanence ou ne se cassent lorsqu’ils 
sont posés de manière chaotique, des couverts lestés pouvant être plus 
facilement portés à la bouche, des assiettes à rebord haut pour éviter 
les projections de nourriture, des gobelets à couvercle ou des pailles 
réutilisables lorsque la personne ne peut porter un verre à sa bouche 
sans tout renverser, des logiciels informatiques pour écrire sur ordinateur 
en utilisant la reconnaissance vocale etc. Ce sont des outils précieux de 
compensation des situations de handicap vécues quotidiennement.

  carine rOccheSaNI

Merci. Jean-Michel FOURNIER, par quels 
moyens votre association collecte-t-elle  
des fonds ?

  Jean-Michel FOurNIer
Nous agissons comme des mercenaires au service de la recherche, 
malheureusement dotée de peu de moyens. Nous nous attachons à 
encourager les efforts des médecins qui œuvrent pour le bien des patients, 

0221-Livret Colloque Fondation Int.indd   92 21/02/12   10:45



93Partages d’expériences et projets pilotes

tables ronDes

sans compter sur les pouvoirs publics ou les dons. Notre démarche consiste 
à sensibiliser notre entourage et par extension, d’autres associations, des 
clubs et des mécènes (fondations d’entreprises).

Alliance France Dystonie est active dans l’accompagnement des patients 
mais aussi pour le financement de la recherche, qui est un véritable 
synonyme d’espoir. Les malades que nous représentons sont pour la 
plupart jeunes, avec la vie devant eux. Nous essayons de leur apporter 
l’espoir sur lequel ils comptent pour un avenir meilleur.

Nous nous appuyons sur des partenariats et des parrains, à l’instar de Pierre 
RICHARD, un kinésithérapeute devenu acteur, ou de Laurent BLANC. La 
présence de ces personnalités a généré de belles retombées pour notre 
action. Nous sommes une petite association, avec 400 adhérents et nous 
déployons toute notre énergie à l’organisation d’événements pour lever 
des fonds, de la kermesse d’école à des manifestations au niveau national.

  carine rOccheSaNI

Claude MICHON, parlez-nous du DVD que vous 
avez réalisé à destination des kinésithérapeutes, 
avec le soutien de Groupama.
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  claude MIchON
AMADYS est particulièrement fière de ce projet qui a abouti en 
début d’année. Réalisé par une équipe médicale de l’Ouest, le Docteur 
Pierre HINAULT et le kinésithérapeute Pierre PERES, ce DVD traite 
principalement du torticolis spasmodique. Je salue Jean-Pierre BLETON, 
le père de cette méthode, qui était présent ce matin.

Nous avons été soutenus financièrement par Groupama, à hauteur de 
15 000 euros, pour un produit dont le coût final a été de 18 000 euros. Ce 
DVD est disponible à la vente sur le site Internet d’AMADYS, à 10 euros 
pour les adhérents et à 30 euros pour les professionnels.

  carine rOccheSaNI

Quelles sont les autres actions menées, 
notamment pour sortir les malades  
de l’isolement ?

  claude MIchON
Le contact humain est capital. Nous orientons les malades vers les 
centres de traitement avec l’aide des membres du conseil scientifique. 
Nous tenons également un colloque médical tous les deux ans, dans une 
région différente du pays, avec cinq ou six professionnels de la dystonie. 
Chaque année intermédiaire, nous organisons une rencontre entre des 
malades et une équipe médicale régionale.

Enfin, nous avons mis en place des permanences dans les centres 
d’injection, un service d’écoute téléphonique et un forum sur notre site 
Internet. Trois fois par an, notre revue est diffusée aux adhérents avec 
des articles médicaux, des aides techniques, des informations sur la vie 
de l’association en région et une liste des centres neurologiques.

  carine rOccheSaNI

François LEFEBVRE, comment se déroulent les 
séjours que vous organisez pour les enfants ?

  François LeFeBVre
Dans le syndrome de Gilles de la Tourette, les co-morbidités psychiatriques 
prennent beaucoup d’ampleur chez les adultes. Nous avons du mal à 
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  Les enfants 
n’aiment pas 
parler de leur 
maladie mais 
apprécient 
d’échanger 
entre eux dans 
une ambiance 
ludique.   

François LEFEBVRE

traiter la diversité de ces pathologies. En revanche, il est plus aisé d’agir 
avec les enfants qui présentent un groupe plus homogène. La maladie 
cause généralement une perte de confiance en soi, un épuisement de la 
famille et des retentissements sociaux sur la fratrie.

Afin de permettre aux enfants d’échapper à ce milieu parfois sclérosant, 
nous organisons des séjours d’une semaine avec une quinzaine de 
participants, quatre ou cinq membres de l’association et un infirmier. 
Dans ce contexte, les enfants qui se retrouvent entre eux échangent sans 
complexe sur leurs tics, leurs expressions, leurs crises comportementales. 
Nous sommes accompagnés d’un professeur de théâtre, qui constitue une 
activité extrêmement libératrice. Les enfants n’ont plus le même regard 
sur leur maladie.

Nous leur permettons également de participer aux tâches quotidiennes, 
dont ils sont exclus chez eux en raison de leur maladresse et de leur 
imprévisibilité. En général, les repas se déroulent paisiblement, à 
l’exception de quelques gestes d’énervement. A la fin de la semaine, nous 
organisons un déjeuner avec les parents, pendant lequel ces derniers 
constatent l’autonomie de leurs enfants. Ces jeunes sont très désireux de 
revenir chaque année.

Les enfants n’aiment pas parler de leur maladie mais apprécient 
d’échanger entre eux dans une ambiance ludique. Nous obtenons des 
résultats très positifs et je recommande à toutes les associations de mener 
des initiatives de ce genre.

ii. soutenir et faire avanCer la reCherChe

  carine rOccheSaNI

Jean-Michel FOURNIER, quelles sont sur le plan 
de la recherche les demandes des patients ? 
Pouvez-vous nous expliquer le rôle des piles 
rechargeables ?

  Jean-Michel FOurNIer
Je précise tout d’abord que la neurostimulation ne met pas fin à la maladie, 
car il existe toujours des symptômes et il faut effectuer un suivi, tous les 
mois, trois mois ou six mois selon l’évolution. Les patients signalent 
deux sujets d’angoisse particuliers : d’abord, celle d’une détérioration de 
leur état et ensuite celle liée à l’opération chirurgicale.
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La recherche médicale et technologique joue un rôle capital. Les 
stimulateurs sont des piles, qui alimentent les électrodes implantées dans 
différents organes. Il faut les changer tous les deux à trois ans. Un nombre 
conséquent d’opérations est donc à prévoir, avec plusieurs corollaires : 
hospitalisation, déplacement de la famille, risque nosocomial, cicatrices 
au même endroit.

Nous déployons beaucoup d’efforts auprès du laboratoire qui fabrique 
le matériel pour obtenir des piles rechargeables, qui ne nécessitent une 
opération que tous les neuf ans, afin d’améliorer le confort des patients.

  carine rOccheSaNI

Au niveau d’APTES, comment les dossiers de 
financement de la recherche sont-ils montés ?

  Fabrice BarcQ
Actuellement, nous récoltons environ 30 000 euros chaque année pour la 
recherche scientifique sur le tremblement essentiel.
Notre procédure se déroule comme suit.
• l’association et le conseil scientifique lancent un appel d’offres annuel ;
•  les projets de jeunes chercheurs sont ensuite évalués par les membres 

du conseil scientifique qui émettent des recommandations au conseil 
d’administration ;

•  enfin, ce dernier décide de l’affectation des dons.

  carine rOccheSaNI

Claude MICHON, quels conseils êtes-vous 
en mesure de fournir aux associations qui 
souhaitent soutenir la recherche ?

  claude MIchON
Jusqu’à une date récente, nous avons opté pour des projets particuliers 
menés dans les Centres de Paris et de Bordeaux. A présent, nous disposons 
d’une allocation financière plus importante et attribuerons les enveloppes 
sur la base d’appels d’offres, tels que décrits par Fabrice BARCQ.
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  carine rOccheSaNI

Toutes les associations suivent-elles la même 
démarche ?

  Fabrice BarcQ
Pas forcément. J’ai l’occasion de répondre à la question posée ce matin 
par Viviane VIOLLET. A la différence des scientifiques rassemblés au sein 
d’une association unique, le Club des Mouvements Anormaux, nous avons 
créé une association pour chaque pathologie. Il est donc plus difficile 
de travailler ensemble. En tant que bénévoles, nous ne consacrons pas 
tout notre temps à l’action associative et nous travaillons en général sur 
notre temps de loisirs pour faire avancer notre propre association. Nous 
avons de ce fait peu de temps pour travailler tous ensemble, je pense que 
nous gagnerions certainement à collaborer davantage, par exemple en 
utilisant une présentation commune des appels d’offres.

  carine rOccheSaNI

Vous partagez tous cette position.

  Jean-Michel FOurNIer
Effectivement, il n’est pas évident de s’investir davantage lorsque l’on 
doit assurer en parallèle son activité professionnelle et un soutien à une 
personne handicapée. Je crois également à la synergie des forces.

  François LeFeBVre
Cette démarche est moins facile pour les petites associations, qui ne 
disposent pas de salariés. Personnellement, je suis très impliqué au niveau 
du syndrome de Gilles de la Tourette, parce que j’ai un enfant atteint et 
que mon entourage est très concerné. Il me semble difficile de trouver le 
temps et la motivation pour m’investir dans le soutien d’autres structures.

  carine rOccheSaNI

Tout dépend des moyens dont dispose 
l’association et de la formation de ses membres.
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  claude MIchON
AMADYS dispose d’une salariée. Notre discussion met en évidence le 
problème du recrutement des bénévoles. En France, environ 40 000 à 
50 000 personnes souffrent d’une forme de dystonie. Nous comptons 2 000 
adhérents, 80 délégués et 10 membres dans le conseil d’administration. 
Je ne suis malheureusement pas optimiste pour l’avenir car je remarque 
un manque d’engouement et d’engagement.

  carine rOccheSaNI

La crise du bénévolat suscite effectivement 
de nombreuses interrogations. Gabriel DE 
MONTFORT, pouvez-vous nous expliquer 
comment la Fondation soutient les chercheurs ?

  Gabriel De MONTFOrT
La Fondation fait un appel à candidatures pour des travaux de thèse 
au début de chaque année. Puis le Conseil d’administration de la 
Fondation Groupama sélectionne les projets de recherche. Il est 
composé à la fois d’experts médicaux et de non experts qui sont les 
Présidents des Caisses régionales de Groupama. Les jeunes chercheurs 
qui sont choisis et que nous appelons les Espoirs de la Fondation, 
doivent non seulement être compétents dans leur domaine mais aussi 
avoir des qualités personnelles de pédagogie. La présentation de leur 
projet de thèse doit être à la fois claire et précise, pour être comprise 
par tous les membres du Conseil.
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En effet, nous souhaitons que ces chercheurs deviennent de véritables 
ambassadeurs de la Fondation  pour sensibiliser le grand public à la 
recherche sur les maladies rares. 

En plus du financement des trois années de thèse, nous établissons des 
liens dans la durée et sur d’autres registres avec ces chercheurs. A cette 
fin, la Fondation a créé le Club des Espoirs de la Fondation où ils peuvent 
se retrouver pour des raisons d’ordre professionnel comme, recevoir 
des formations, pour apprendre par exemple à diriger une équipe ou  à 
rechercher des fonds, ou pour des raisons non professionnelles, comme 
aller sur le bateau de Groupama avec Frank Cammas . 

  carine rOccheSaNI
Merci pour ces précisions. La parole est à la salle et notamment à Michel 
DEVEZE pour présenter les actions menées par AMADYS en direction 
des malades.

iii. DisCussions

  Michel DeVeZe
Je suis administrateur d’AMADYS depuis novembre 2010. Mon épouse 
est atteinte de torticolis spasmodique depuis 1985. Elle a été parmi les 
premières personnes soignées par injection en France. Depuis que je suis 
retraité, je dispose de temps à consacrer à l’association, afin d’aplanir les 
difficultés que peuvent rencontrer les personnes qui sont dans le même 
cas que moi.

Je suis tout à fait d’accord avec le diagnostic de crise du bénévolat, 
d’autant plus que les associations sont aujourd’hui considérées comme 
des entreprises de service. Nos adhérents sont souvent très exigeants.

Nous utilisons plusieurs moyens d’action. Outre notre revue, présentée 
par Claude MICHON, nous disposons d’un forum interactif sur notre site 
Internet, avec un modérateur qui répond aux questions des malades. Nous 
avons récemment créé une page Facebook, dont je suis l’administrateur.

Nous avons également lancé avec le Docteur Pierre HINAULT et avec 
Pierre PERES une manifestation d’une semaine en Guyane, intitulée 
« Debout contre la dystonie ».
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Enfin, nos délégués sont présents dans les centres d’injection pour faire 
connaître AMADYS. La liste des délégués et des centres référencés est 
également en ligne sur notre site Internet.

  henri GIrIN
Je tiens à signaler que sans Internet, plusieurs associations, dont APTES, 
ne pourraient pas exister. Ce média a permis de lancer des groupes de 
discussion et de rompre l’isolement. Sur notre forum, nous recevons 
souvent des commentaires de malades soulagés de découvrir qu’ils ne 
sont pas les seuls à trembler.

  carine rOccheSaNI
Merci pour ce témoignage.

  Échanges avec la salle
Le Club des Mouvements Anormaux a été évoqué à plusieurs reprises. 
Sans doute serait-il opportun que les associations de patients puissent 
s’organiser pour dresser des programmes de recherche communs.

Cependant, gardons en mémoire que pour les petites associations, en 
particulier la mienne qui ne compte que 350 adhérents, les donateurs 
sont les familles et les malades. Or ces derniers ne seront pas intéressés 
pour financer un programme de recherche qui ne concerne pas leur 
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  Le média 
Internet a 
permis de 
lancer des 
groupes de 
discussion et  
de rompre 
l’isolement.   

Henri GIRIN

pathologie. Depuis 15 ans, mon association consacre en moyenne 35 000 
euros par an à la recherche ; nous souhaitons conserver cette source de 
dons pour l’attribuer à des projets spécifiques.

  Fabrice BarcQ
Je me suis peut-être mal exprimé. Ma suggestion ne concerne pas la 
standardisation des appels d’offres mais la mutualisation de certains 
moyens employés par chaque association, par exemple la réalisation 
des documents administratifs pour les appels d’offre à la recherche 
scientifique.

  Pr Marie VIDaILheT
Votre remarque me semble tout à fait légitime car chaque projet répond 
à des besoins spécifiques et précis. Il n’est pas question pour l’instant de 
réaliser des appels d’offres transversaux, à l’instar de la Fédération pour 
la recherche sur le cerveau (FRC), mais de mettre en commun certains 
outils administratifs, comme des modèles de documents, pour vous 
permettre de gagner du temps.

  carine rOccheSaNI
Merci à tous les participants.
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  Pr Marie VIDaILheT
Cette réunion n’aurait pas pu avoir lieu sans Groupama et sans votre 
participation à tous. Je remercie l’ensemble des orateurs et des personnes 
qui ont posé des questions. Je félicite également les associations pour 
leur action, qui a amélioré le niveau d’information des malades et de 
leur entourage ; je le constate lors de mes consultations. Le grand public 
connaît mieux les maladies et les voies d’accès à la prise en charge. 
Cette meilleure connaissance pousse le monde médical et la recherche 
à progresser. Je vous remercie de nous motiver et de nous tirer vers le 
haut et je salue le regard de la société civile, attentif, vigilant et proactif.

   Gabriel De MONTFOrT,  
délégué Général de la Fondation Groupama pour la Santé

Cette journée de colloque a permis de mettre en lumière la concertation 
exemplaire entre les médecins, les chercheurs, les patients et les 
associations. Cette relation qui distingue le monde des maladies rares est 
un bel exemple de l’évolution des pratiques médicales 

Les progrès se construisent ensemble. Cette communauté de connaissances 
et de destins crée un environnement de réflexion très favorable.

Professeur Marie VIDAILHET, vous avez parfaitement mené ce colloque 
avec des intervenants de très haut niveau et nous vous en sommes très 
reconnaissants. 

Merci également aux représentants des associations dont les témoignages 
nous ont montré la force de l’engagement humain aux côtés des malades. 

 Conclusion
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Je félicite également Carine ROCCHESANI pour l’animation du colloque 
et les organisateurs de ce colloque. L’attention du public au fil de la 
journée ne s’est jamais relâchée. 

Tout ceci encourage la Fondation Groupama pour la santé à poursuivre 
et amplifier ses actions au service des malades et de leurs associations, 
comme au service de la médecine et de la recherche. 

Nous mettrons en ligne les actes du colloque sur le site de la Fondation 
(www.vaincre-les-maladies-rares.com). Nous vous enverrons également 
ces actes sous forme de livret.

  claude MIchON
Carine ROCCHESANI, je vous remercie au nom du Professeur Marie 
VIDAILHET et de tous les intervenants pour votre professionnalisme.

  carine rOccheSaNI
Merci à vous pour votre participation et pour votre écoute. Bonne fin 
d’après-midi et à bientôt.
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