DOCUMENT DESTINE AUX PATIENTS

-OCUS SUR LES
MALADIES DU

DEVELOPPEMENT

“Etsicétaitunemaladierare?

Des signes cliniques inhabituels, un ensemble incohérent de symptémes, une apparition
dans I'enfance ou aI'age adulte, les maladies rares déconcertent autant les médecins
quelles isolent les malades. Pourtant les maladies rares évoluent, il est maintenant
possible de faire un diagnostic précoce, de réaliser une prise en charge adaptée
et derompre I'isolement des familles.”
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COMMENTPREPARER
SA CONSULTATION DE GENETIQUE

Vous avezrendez-vous avecun
généticien

Les généticiens peuvent aider au diagnostic dune malfor-
mation congénitale, dune maladie héréditaire, d'un retard
du développement ou d'une maladie rare. IIs peuvent vous
informer sur sa cause, son suivi, sa prise en charge, son
mode de transmission, les risques de récidive pour une pro-
chaine naissance et, dans certains cas, sur les possibilités de
diagnostic avant la naissance.

Afin de nous aider a rendre la consultation la plus efficace
possible, nous vous demandons de préter attention aux
points ci-contre.

Existe-t-il des problémes médicaux
dansvotrefamille?

Les généticiens sintéressent toujours a l'histoire de la

famille. Il n'est pas nécessaire de faire un arbre génealo-

gique, mais nous le reconstituerons ensemble lors de la

consultation en vous posant des questions sur la santé

de vos proches, cest-a-dire:

« vOs enfants,

« vOSs fréres et demi-fréeres, sceurs et demi-soeurs, et leurs
enfants,

« VOS parents, oncles, et tantes,

 VOS COUSIns et cousines,

« vOs grand-parents.

Si certains de ces proches présentent un handicap, une
maladie, des malformations.. - et méme s’ils sont décédés
(quel que soit I'age) -, il est important de vous renseigner
sur le nom de la maladie, les résultats déventuelles
analyses qui auraient pu étre effectuees, et si possible
I'hépital ainsi que le nom du médecin qui les prend - ou
lesa pris-en charge.



Vous venez parce que votre enfant

adesdifficultés

« Venir avec votre enfant

» Apporter son carnet de santé, tous les documents
meédicaux (lettres, résultats dexamens, radiogra-
phies), le nom et ladresse des médecins spécia-
listes qui le suivent.

« Sl votre enfant a beaucoup changé, ne pas hesiter
a apporter des photographies de lui quand il était
plus jeune

« Nous vous encourageons a noter lévolution et les
différents faits marquants concernant le déevelop-
pement de votre enfant.

Vous avez perdu un enfant

(pendant la grossesse ou apres la naissance)

» Apporter tous les documents concernant lenfant,
et, si possible, des photographies

«Si vous avez perdu un enfant pendant une gros-
sesse, les coordonneées exactes de lobstétricien ou
de la sage-femme nous seront neécessaires. Appor-
ter tous les examens faits pendant cette grossesse.

Vous étes enceinte

» Apporter tous les documents medicaux, echogra-
phies.. et les coordonnées exactes de votre obsté-
tricien ou de votre sage-femme.

« Si vous consultez parce quun enfant préecédent est
malade, venir avec lui, sauf si nous l'avons déja vu
récemment en consultation de Génetique; sil a éte
vu dans un autre centre, apporter les resultats des
analyses qui ont pu étre effectuees.

Vous étes adulte et vous consultez

pour vous-méme

» Apporter tous les documents dont vous disposez
(lettres, résultats dexamens, radiographies), le nom
et ladresse des meédecins spécialistes qui vous
suivent et vous ont suivi pendant lenfance.

«Si pertinent, apporter des photographies quand
VOous étiez plus jeune

N'hésitez pasa contacter le service ot vous avez pris
rendez-vous si vous souhaitez dautres precisions.

Il estimportant de venir avec lalettre du médecin qui vous adresse. Si vous avez des documents
adisposition, vous pouvezles adresser au généticien que vous rencontrerez.
Celalui permettra de mieux préparer la consultation.



LES MALADIES DU DEVELOPPEMENT

Plus de 5000 maladies différentes sont réperto-
riées. Malgré leur rareté individuelle, les anomalies
du développement représentent globalement un
probléme majeur de santé publique.

Des malformations sérieuses, détectées avant I'age
delan, sont observées chez 2a4 % des naissances.
Au total, en France, 12000 a 24000 naissances par

an sont concernées. 11 faut savoir que certaines
maladies du développement peuvent néanmoins
apparaitre al'age adulte.

Actuellement, plus de la moitié des patients atteints
de maladies du développement demeurent sans
diagnostic identifié, a lorigine derrance diagnos-
tique, un parcours souvent long et difficile.

DIFFERENTS SITES INTERNET

PEUVENT VOUS AIDER A VOUS TENIR
INFORME SUR LES MALADIES RARES.

orphanet

Les familles cherchant des contacts
avec dautres familles peuvent aller
consulter les forums de maladies
rares info service.
www.maladiesraresinfo.org

Maladies
Rares
Info

Services

Des experts
vous écoutent

et vous tnforment

Un film expliquant les nouvelles
technologies de séquencage, qui
représentent une avancee majeure
pour les patients sans diagnostic.
https://www.youtube.com/watch?
Vv=fZQfpE67pcl

Le site de IAlliance Maladies Rares
répertorie ses associations membres.
www.alliance-maladies-rares.org

[

LAliance

maladies rares

Un blog pour transmettre de l'infor-
mation sur les maladies rares. Initia-
lement concu pour les patients et
leur famille, les informations diffu-
sées peuvent également étre utiles
pour les professionnels de sante.
blog.maladie-genetique-rare.fr

Le blog du Pr Folk

Une association existe egalement
pour les patients avec pathologies
du développement sans diagnostic
www.asduLfr

SANS
DIAGNOSTIC

ET UNIQUE
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w&i“ @5777\ Pour toute information supplémentaire, vous pouvez
- contacter I'équipe de génétique de votrerégion.
www.feclad.org
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