Embarquer la famille
dans le projet thérapeutique
de I'enfant

Nadia BLU-GENESTINE

Co-fondatrice de l'association ECLAS

CONGRES
Handicaps et Mouvements 12-14 AVRIL2023 . .°

8 -
e 2 - g a2 2
l.. g &

ﬁl{a ol T SAINT-ETIENNE _f'...:l @_ AF ﬂu =



Liens d’intérét

- Partenariats en cours avec Roche, Biogen et Novartis

- Participation symposiums Roche, Biogen et Novartis
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Le dossier famille

15 fiches

Supports lors des consultations de

diagnostic et de suivi des patients Mieux comprendre

I'amyotrophie spinale

Didactiques, verbatim patient
Epurées, peu de texte
Personnalisables

A destination des centres experts
de la filiere de soin FILNEMUS
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Les fiches

L'amyotrophie spinale, une maladie génétique
Quel est le réle du gene secondaire SMN2 ?

L'amyotrophie spinale, une maladie génétique
Quel est le gene responsable de la maladie ?

L'amyotrophie spinale, une maladie génétique
Comment se transmet la maladie ?

@ Légende
| || |

@ Vonportourdo

Une personne sur 40 Portaus de Fanomaiis
@ génbtiaus maisnon atteint
fanomalie génétiaue parla malo
augene SHAT Atsint porlo maladio

SMN

Survie du MotoNeurone.

1

G a

2entantz sur 4

—
@‘

)
Fanomalle génétique mais non aftelnts par la maladie.

Les Associations qui peuvent vous accompagner

Losconacter:
ECLAS (Ensemble Contre LAmyotrophie Spinale de tyPe 1) tc\ 45 ot donné pou objects ot misons e Q wznsns
¢ g L em— @ ot
{ e e 3 B conacraeciosr
ECLRS S 1
5 ° © s smse
g

dentitespour choaue enfont. 3,

Aider,Commur o2 contacter
-, Lotgnececue oies
° 2 55005 % 57 ver)
AFM ecgos o [E——
(7 ®
dos molados. B ot tclthonr
2 © Reporicons tutelaFonco o o s s dos mcods un s do © Titon s Grupe

lok macacin ot los cherehecss.

Los pincpau ebjects do Fossscatin:. Lo .
° N contacter:
‘Conséauences srTorganero ot s a vi des patens) ot difuser do @ wwctsmae
Tinfomation tochniaus concerant 1 pie on chargo dos mlados.
° [ ———
ploce da shotéges thacpetaues efcoces pou guér fondamentalasou eseis ciaues rlacts & cots molodi. o~

Fhmyophia Sincl mfontl (AL 3y

e
Sn

La prise en soin de I'enfant atteint d’amyotrophie spinale
Comment sorganise cette prise en soin ?
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Une maladie aux atteintes multiples et variables
Quels sont les effets de la SMA sur le fonctionnement du corps ?

L'amyotrophie spinale, une maladie sous plusieurs formes
Quelles sont les diifférents types de SMA ?

L'amyotrophie spinale, une maladie du motoneurone
Comment la maladie se manifeste-t-elle 7
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Message nerveux respiratoire peuvent diminuer

(hypotore, falblesse et fonte musculalres, paraiysie..)

La prise en soin de l'enfant atteint d'amyotrophie spinale
Quels peuvent étre les différents acteurs de cette prise en soin ?

Neuropédiatre, Medecin MPR
(Médecine Physique et de
Readaptation, Pneumopédiatre,
Gastropediatre, Genéticien-ne et
Conseil génétique, Psychologue,
Diéteticien-ne, Nutritionniste,
Chirurgien-ne orthopédiste..

HAD (Hospitalisation A Dornicile),
AMSP (Centre d'Action

Médico-Sociale Précoce), SESSAD
(Service dEducation Spéciale et de
Soins & Dormicii), Equipes Mobiles de
Soins de Support, Prestatalres

médicaux

Projet de grossesse de parents porteurs de I'anomalie génétique
Quelles options pour que lenfant & naftre ne soit pas atteint par la maladie ?

Projet de grossesse de parents porteurs de I'anomalie génétique
Quelles options pour que lenfant & naitre ne soit pas atteint par la maladie ?

L'information génétique aux autres membres de la famille
Quelles informations est-il important de communiquer et & qui ?
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Fiche 1

Lamyotrophie spinale, une maladie génétique
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Une personne sur 40
est porteuse de
l'anomalie génétique
du géne SMNI.
SMN

Survie du MotoMNeurone
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Comment se transmet la maladie ?

Légende

. Non porteur de

I'anomalie génétique

Porteur de l'anomalie
génetigue mais non atteint
(M) par la maladie

Chromosomes 5

Chromosomes 5
d

Atteint par la maladie

1enfant sur & 2 enfants sur & Tenfant sur &
b

L'amyotrophie spinale (ou SMA) est due @ une anomalie génétique des 2 exemplaires du géne SMNT de I'enfant.
Chaque exemplaire est transmis par un des 2 parents : il sagit d'une maladie héréditaire (transmission autosomique
récessive). Le risque d'avoir un enfant malade & chaque grossesse est de 25% lorsque les 2 parents sont porteurs de

I'anomalie génétique mais non atteints par la maladie.




Fiche 4

L'amyotrophie spinale, une maladie du motoneurone
Comment la maladie se manifeste-t-elle ?

Enfant atteint par la maladie —_—

Bulbe
rachidien

Muscles

Musy

! Muscles qui

s’affaiblissent -———

@ les mouvements et la capacité
Message nerveux respiratoire peuvent diminuer

@ Le motoneurone commande la contraction des muscles. L'amyotrophie spinale (ou SMA) provoque

une défaillance des motoneurones et a donc des conséquences sur la motricité et/ou la respiration
l:hypotonie, faiblesse et fonte musculaires, pa mlysie...:l.




Fiche 8

La prise en soin de I'enfant atteint d‘amyotrophie spinale
Quels peuvent étre les différents acteurs de cette prise en soin ?

REEDUCATION/READAPTATION

LI(inés ithérapeute, Ergothérapeute,

Psychomotricien-ne, Orthophoniste,

Orthoproth'ésiste
SOINS DE PROXIMITE
Pedlatre de ville, Médecin généraliste, T

Pharmacien-ne, Infirmier-ére
Ilberal -e, Associations de patients ...

SPECIALISTES CENTRES MALADIES
NEUROMUSCULAIRES

Neuropédiatre, Médecin MPR
(Médecine Physique et de
Réadaptation), Pneumopédiatre, PR A B E Sl

GCOSTFOIETQC)!IO'.E::.G, Ger;etlc;:e r:—ne et HAD (Hospitalisation A Domicile),
onsell genetique, Fsychologue, CAMSP (Centre d'Action
Dieteticien-ne, Mutntionmiste. Médico-Sociale Précoce), SESSAD

irurgien-ne orthopediste... ) (Service d'Education Spéciale et de
Soins & Domicile), Equipes Mobiles de
\ Soins de Support, Prestataires
médicaux...

J

La prise en soin de 'amyotrophie spinale (ou SMA) est nécessairement pluridisciplinaire. Elle s'effectue en
partenariat avec le patient, sa famille et les différents spécialistes/soignants.




Linformation génétique aux autres membres de la famille
Quelles informations est-il important de communiquer et a qui ?

Obligation d'information \
de la famille Qui consulter ?
Article L 1131-1 version du 4aoiit 2021 Code de la Santé Publique Un médecin généticien ou
P tenu des qu'un silence feralt courlr En conseiller en genezlque.
aux membres de la famille potentiellement concernés naccompagnemen
(porteurs sains desirant un enfant), une information du risque E:sychologlq{ue pourrd vous
de maladie génétique doit &tre communiquée, ainsi gu'une etre propose.
incitation & réaliser une consultation de génétique. Répertoire Orphanet | www.orpha.net
. v
Dépistage des personnes

potentiellement porteuses saines

Art 16-10 version du 4 aoit 2021 Code Civil

Informartion utile dans le cadre du projet de famille de
la personna. Etude geénetique possible chez les majeurs en
consultation de génétique. Perscnnes concernées, par
exemple | fréres,/soaurs et cousins/cousines des parents de
l'enfant atteint d'amyotrophie spinale.

Dépistage de la fratrie
de I'enfant atteint

Article R1131-5 version 07 avril 2008 Code de la Santé Publique

Sur demande des parents, cette question peut étre
discutée avec un médecin généticlen, potentiellement
accompagné dun psychologue, pour déterminer si un
— intérét existe en fonction de la situation.

Fiche

Une consultation de génétique permet d'expliquer la cause de la maladie, sa transmission et d'évaluer les risques
au sein de la famille. Il est possible de proposer une étude aux personnes potentiellement porteuses de
I'anomalie geénétique et ainsi de reconstituer I'histoire de la maladie dans la famille.



Conclusion

Pour favoriser le développement de I'enfant
et prévenir son handicap :

- Importance du partenariat avec les
familles dans la prise en soin

- Nécessite d’outils permettant d’etablir le
lien et d'embarquer la famille dans le
projet thérapeutique

- Cercle vertueux des echanges entre
cliniciens et associations de parents et
patients
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