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« Qu’est-ce que la mucoviscidose ?  » (1)

« Maladie des mucus visqgueux »
« Cystic fibrosis »

Maladie geénétique affectant les  épith éliums
glandulaires de hombreux organes

Maladie génetigue |éthale a transmission
autosomique r écessive

— Altération de la prot éine CFTR qui r egule le
transport du chlore a travers les diff erentes
membranes




Sylvie PUCHEU - 12eme Colloque Ethique de Bicétre - Vendredi 8 janvier 2010

« Qu’est-ce que la mucoviscidose ? » (2)

m Dysfonctionnement = une augmentation de la
viscosit € du mucus et son accumulation dans les
voles respiratoires et digestives

m Troubles respiratoires, digestifs et de Ia
croissance staturo -pond érale

— Prédominance des atteintes respiratoires

m Evolution chronique et progressive d  és la petite
enfance
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« Qu’est-ce que la mucoviscidose ? » (3)

1/25, soit 4 % de la population g énerale sont porteurs
sains

Incidence : 1 / 2500 naissances
Population plutot europ éenne

Prévalence 5 000 a 6 000 cas en France ;: 70 000 dans
le monde

Pénetrance plus faible chez les gar cons

Pas de traitement curatif mais progr es dans la prise
en charge

— Qualité de vie et esp erance de vie am élior ées
(espérance de vie a la naissance en France : 7 ans
en 1965 ; 47 ans en 2005).
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Conditions | égales de | '"annonce du diagnostic

Le dépistage n eonatal est devenu obligatoire depuis
2001 et geéneralisé depuis 2002 (circulaire
minist érielle du 18 avril 2002)

Il se fait en deux temps

1. Un prelevement sanguin a la naissance qui
mettra en evidence un seuil d épasseé de trypsine
iImmunor éactive (TIR)

Le test de la sueur pour confirmer le diagnostic,
pratigu € uniqguement dans un centre sp écialis e
(Centre de Recherche et de Comp étences de la
Mucoviscidose ou CRCM), par un m édecin
exp ériment € dans un cadre appropri é.
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Quel est le contexte psychologique de
I’annonce ?

m L’annonce concerne ici des parents dont | ’enfant
vient de na itre

m C'est une maladie chronique dont | ’enjeu vital
n'est pas a court terme, mais la maladie est

« grave »

— Pas de traitement curatif et prise en
charge m édicale lourde au long cours

— C’est une maladie g éneétigue dont les deux
parents sont atteints

< Deécouverte de la transmission g énetique
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Annonce progressive

m 1° temps : La pr eparation de | ’annonce a la
maternit €

m 2°Me temps ;. L’annonce propre dite dans un CRCM

m 3°M temps : La consultation d 'apres coup
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1¢" temps : la pr éparation de | 'annonce a la

maternit é
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Préparation de | 'annonce (1)

Objectif : preéevenir les risques psychologiques
chez les parents d 'une annonce
« précipit ée » ou impr Ecise.

— Angoisse augment ée

— Deletere pour | 'instauration de la relation
parents/enfant
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Préparation de | 'annonce (2

Il est important que le m édecin prescripteur du
prelevement sanguin puisse informer les parents
avant |’éventuel diagnostic, tout en relativisant les
risques :

— « série d’examens de d epistage »

Sans insister sur la nature des examens
recherch és « souvent normaux »

Notion de d épistage « précoce » — meilleure
prise en charge m edicale en g énérale

Dépistage @ # diagnostic —  necessit e
syst eématique d 'examens compl ementaires
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Préparation de | 'annonce (3)

m Sile deépistage se r evele positif, il est pr eférable
de ne pas evoquer le mot « mucoviscidose », ni
méme « suspicion de ...» dans la mesure du
possible

Insister plutdt sur | ’examen compl émentaire
permettant de confirmer un r esultat qui peut
s’aveérer encore n egatif

Eviter des d élais d’attente trop longs entre les
étapes.
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2¢me temps : L 'annonce proprement dite dans

un CRCM par un m édecin exp ériment é
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Le cadre mat ériel de la consultation d ’annonce

Lieu calme (expression des émotions)

Eviter trop d ’intervenants dans la pi éce (ou en
tout cas, faire les pr ésentations)

Présence des deux parents

Présence du nouveau -née (integrer |’enfant en le
désignant par son pr enom)

— Etre attentif & ce que les parents se sentent
« toujours parents »

Apres la consultation avec le m edecin, une
consultation avec une infirmi  ere peut étre utile.
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Le contenu de | 'annonce (1)

m Précision, mais sobri été, de |’'information sur la
NEIEGIE

m Honnétet € sur la gravit € du handicap a venir, mais
« Espoir » surtout

« Il'y a des mucoviscidoses et on ne peut pas
conna itre |’'évolution de chaque enfant »

« La medecine progresse, | ’esperance de vie et la
gualit € de vie ont eté beaucoup augment ee ces
25 derni eres ann €es... »
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Le contenu de | 'annonce (2

m Insister sur les solutions : traitements et aspects
pratigues qui permettront de pr éserver le
developpement de | 'enfant aussi normal que
possible

m Objectifs :

= Prevenir les r éactions d épressives s éveres des
parents ou de deuil anticip € de |’enfant

= |Insister sur le d eveloppement psychologigue
normal des enfants malgr € le handicap.
Investissement scolaire et activit  és
intellectuelles

»> Souligner le role primordial des parents pour
favoriser le d eveloppement de | 'enfant.
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Adopter une attitude empathique

Les reactions émotionnelles des parents sontin  évitables.

Les accuelllir, les « banaliser », ne pas chercher a
« argumenter »

Susciter les questions, écouter les th eories
explicatives, r épondre aux questions

Laisser un num éro de téléphone a la fin de la
consultation et pr évoir une deuxi eme consultation

Laisser un document « écrit »
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3¢me temps : La consultation d

« apres coup »
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Le contenu de la troisi eme consultation

Répondre aux questions
Informations sur les aides

Information sur | ’aspect g enétique en fonction des
situations (il n 'y a pas d 'urgence)

Evaluer les difficult és psychologiques des
parents, le retentissement sur la relation a leur
enfant

= Soutien psychologigue a proposer

Dans |[’avenir, pr évoir des consultations en
I’absence de | 'enfant si besoin

Et avec la fratrie ?
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Le cadre particulier de | ’annonce a un enfant

C'est le role du p ediatre sp écialis € et non celui des
parents d ’'informer | ’enfant plus grand et en age de
comprendre

Préparer les parents a repondre aux questions de
I’enfant et/ou a étre attentif au moment o u il se posera
des questions pour y r épondre au moment opportun

Parler aux autres membres de la fratrie non malades
Annonce « progressive »
« c’est une maladie s erieuse mais qui se soigne
« ce n’est pas une maladie contagieuse ... »

Montrer aux parents « progressivement » de ne pas
« surprot eger » |'enfant malade au d étriment de sa

fratrie, mais aussi pour lui -méme
19
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Conclusion ()

m Le plus important = informer tout en favorisant
I’espoir

m Accuelllir les r éactions eémotionnelles des
parents, les accompagner

= Relais vers les « psy »

m Demander r éguli erement aux parents « comment
IIs vont »

v Deépression « masqu ée » = deuil anticip é
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Conclusion (2)

Grande variabilit € dans |’adaptation des parents,
des enfants

Constat : pas de probl emes psychopathologiques
plus fr equents que dans la population g énérale

La « gravit € » conditionne la possibilit ¢é d’une vie
« normale » (scolarit & en particulier)

Vuln érabilit € ou ressources psychiques des
parents essentielles pour le devenir de | ’enfant et
son « Vvivre avec » sa maladie.




