


MALADIES RARES, HANDICAPS RARES
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Henri Faivre

atadjes rares et handicaps rares représentent des réaHtés indi-
vidueL[es et fami|.iaLes très diverses. Il s'agit d'atteintes très

Lourdes, souvent évolutives, rendues particul ièrement douloureuses par ta dispersjon et
L' isolement des personnes, ainsi que par les balbutiements des réponses médjcates et médi-
co-sociales. 0n peut les qualifier, en 1999, de "pathologies orphelines".
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Un monde minoritsire
et quosi "invisible"
Inconnus du grand public, les handi-

caps rares le sont aussi des autorités
responsables et du monde du handicap

lui-même. Longtemps accueillies dans
des structures asilaires ou maintenues
dans leurs famiiles sans solution adap-

tée, les personnes concernées par un
multihandicap très lourd ou par une
maladie génétique ou neurologique
grave commencent seulement à être

identif iées grâce aux progrès de la
recherche médicale.

Dès la petite enfance, et parfois même
avant la naissance, les familles rencon-
trent généralement de très grandes diffi-
cultés à obtenir des informations. Le dia-
gnostic de la maladie rare est difficile et
souvent progressif. Les parents ont I'im-
pression que leur médecin ne veut rien

dire, soit par ignorance, soit en raison de
I' impossibil i té de formuler un pronostic,

surtout lorsqu'il s'agit d'une pathologie

évolutive.

Mais le malaise du monde médical vient
aussi de I'absence, encore très fréquente,

de moyens de "guérir" réellement le

Henri Faivre

syndrome : entre la découverte du gène

porteur d'anomalie et la mise au point

d'une thérapie génétique efficace, la

médecine ne peut proposer que des thé-
rapies du symptôme, palliatives et retar-

datrices. Ces soins chirurgicaux ou médi-

caux peuvent accroître considérablement
les "chances de zsie" mais elles sont

souvent traumatisantes (hospitalisations

répétées, séparation affective, rupture du
processus éducatif).

Certains de ces syndromes ont un carac-
tère héréditaire et ajoutent alors au drame

des jeunes parents le problème aigu de

toute nouvelle procréation.

Une récente enquête de I 'U.N.A.P.E.L'

donne une description des multiples

bouleversements produits dans la vie
quotidienne des familles. Certains sont
communs à tous les enfants gravement

handicapés : cessation d'activité profes-

sionnelle de la mère, lourdes adaptations

de I'habitation, Iimitation des loisirs,

vacances et relations amicales, y compris
pour la fratrie. Dans le cas des handi-
caps rares, s'y ajoutent des contraintes
spécifiques : inexistence de services édu-

catifs ou d'établissements spécifiques ou
' cf. Anne Cottot, " Gronds Handicaps et Handiclps
rares " in " Ëpanouir' Pois. N" 123, sept 1999.

distances considérables pour les

atteindre : de nombreuses familles

déménagent à la recherche de l 'équipe

hospitalière ou de I'IME. Les hospitalisa-

tions sont fréquentes. Les parents se

sentent même délaissés par les grandes

Associations de Personnes Handicapées,

notamment lorsque celles-ci sont deve-

nues gestionnaires et ne peuvent offrir

aucune structure spécifique pour des cas

aussi atypiques.

La quête de solutions
individueltes
Certains parents très volontaristes

demandent (et parfois obtiennent) que

leur enfant soit accueilli à temps partiel

en maternelle, voire même à l'école pri-

maire (CLIS). Pour d'autres, I'accueil en

établissement spécialisé pose de mul-

tiples problèmes : Bernard par exemple,

est atteint de surdité profonde accom-
pagnée de troubles très graves de la per-

sonnalité : seuls pourraient I 'accueii l ir
quelques externats situés en région
parisienne ; i ls sont inaccessibles aux
provinciaux. Françoise, aveugle multi-

handicapée, est toujours sur "/rbte
d' attente" d'un établissement engorgé



par Ie maintien en IME de jeunes

adultes imposés par l' ttamendement

Creton,. Jacques est atteint du syndro-
me de C.H.A.R.G.E. (quatre ou cinq

atteintes sensorielles, cardiaques et
génitales, respiratoires et digestives).

Son développement intellectuel est
quasi normal. Ses parents hésitent entre

tel établissement pour déficients senso-
riels où il trouvera un enseignement de

son niveau et un IME pour enfants
polyhandicapés, bien mieux équipé
pour les soins quotidiens consécutifs à

la trachéotomie et I 'alimentation par

voie entérale. Ils préfèrent, pour I'instant

cette solution de sécurité mais I'IME
n'offre pas à Jacques I 'enseignement
auquel il peut prétendre.

A ces difficultés d'orientation s'ajoute
I'angoisse du lendemain : pour tel syndro-
me) aucun cas actuellement connu ne
concerne des personnes de plus de 20
ans. Mais les progrès de la médecine

amènent les parents à espérer en un ave-
nir d'adulte, voire à une vie professionnel-

le. En attendant, il faut vivre au jour le
jour, avec espoir puisque telle maladie

rare (comme la mucoviscidose) offre des

chances de vie six fois supérieures à celles
d'i lyatrenteans.

Une variété utrême
ù fintéieur même d'une
minorité
En Europe, une maladie est considérée

coûrme "RIRB'si son taux de prévalence

est inférieur à 0,5 pour mille (soit en:ur-
ron 30 000 personnes en France).

Pour savoir si tel handicap est réellement
'Vere"rû. faudrait des statistiques bien plus
performantes que celles de notre pays, à
I'image de celles existantes dans certains
pays nordiques.

Le Rapport sur les "Hanùicaps rer.es"'

retient deux critères croisés :

. un taux de prévalence très bas (notion

de "masse critique")

. une technique particulière de prise en

charge (notion d'accueil adapté)

'? Ministère du Trovail et des Alfaires socioles. Diredion
de l'Action Sociole, Roppoft sur læ Hondicops rora,
Ùécenbre 1996.
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L'application de ces deux critères amène

à retenir des groupes de handicaps très
hétérogènes, tant par leur nature que par

leur effectif. Ils peuvent être regroupés
en deux grandes catégories :

La première est celle des persotttres

handicapées par ailleurs porteuses

d'un problème somatique grave.

Citons notamment certaines anomalies
métaboliques (taux de prévalence faible :

0,2 pour mille) et en particulier les mala-

dies LYSOSOMALES qui provoquent,

au cours de la deuxième enfance, des
rêgressions très graves des possibilités

mentales et motrices, puis des troubles
sensoriels, accompagnés de troubles du
comportement :

o les maladies rwitochondriales (effec-

tif inconnu) qui atteignenll' "énergé-
ti.que celluladre". Elles n'atteignent pas

les facultés intellectuelles mais provo-
quent une évolution lente dans les
domaines moteurs, sensori-moteurs, vis-

céraux (myocardie notarnment)r accom-
pagaés parfois d'épilepsie.

o les affections évolutives du système
nerveux

o les épilepsies sévères (5 à 20 % du total
des cas d'épilepsie), et notarnment celles à
début précoce (syndrome de\fEST ou
de LENNOX GASTAUT).

Un certain nombre de personnes ainsi
atteintes de problèmes somatiques très

gravement invalidantes sont considérées
comme des personnes polyhandicapées.

Mais le "Polyhandicaplt,tel que cette
notion est retenue en France, n'est pas lui-
même un "handicap rarett puisque il
concerne 60 000 à 120000 personnes
(taux de prévalence : 1 à 2 pour mille) il
justifie des réalisations très décentralisées,
à proximité des familles. En revanche, un
certain nombre de personnes polyhandi-

capées, en raison de la conjonction très
spécifique de leurs atteintes, ou de leur

caractère évolutif, posent de délicats pro-

blèmes d'orientation, ou nécessiteraient
dans les établissements qui les accueillent,
des moyens techniques et humains d'ac-
compagnement très spécifiques.

Le deuxième gtoupe de handicaps
rares est celui des personnes défi-
cientes sensorielles multihandicapées.

Les enfants sourds multihandicapés
(ainsi que les aphasiques) sont relative-
ment nombreux puisque leur nombre
minimum correspond au "taux pla-

fond" du handicap rare (0,5 pour mille).

Les aveugles multihandicapés ont un
effectif inconnu mais sans doute ana-
Iogue au groupe précédent.

En revanche, les ttSozrds-loeugles",

personnes atteintes simultanément de
déficiences auditive et visuelle, sont au
nombre de 3 000 (0,05 pour mille)
dont 1 500 personnes de moins de 60
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"Les progrès de [a médecine amènent les parents à espérer en un avenir d'adulte".
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ans. Leur accompagnement et surtout
l 'établissement de la COMMUNICA-
TION avec ces personnes réellement
ttemmurées" sensorielles est drune haute
spécificité.

Mais ce groupe de Sourds-Aveugles

illustre bien la complexité du handicap
rare. Il est lui-même très divers : 15 % des
surdicécités sont congénitales (l'étiologie

rubéolique est heureusement en déclin
grâce à la vaccination). Les cas d'atteinte
plus tardive sont de plus en plus nom-
breux. Le syndrome de USHER, par

exemple, se manifeste par une surdité
précoce et une atteinte visuelle progressi-

ve à I 'adolescence. Le syndrome de
C.H.A.R.G.E., déjà cité, appelle lui aussi
un accompagnement spécifique compte
tenu de la gravité des atteintes somatiques
^ , , r ; l  ; * ^ l ; ^ , , ^q u  u  u r r P u \ 1 u l .

Les effets négatifs
de Io décentrolisation
Très minoritaires, les personnes atteintes
de Handicaps rares ont été marginalisées
par la départementalisation de la prise en
charge des personnes handicapées. Sous
la pression des associations) et notam-
ment du C.L.A.P.E.A.H.A.le code de la
Santé prévoit depuis 1991 un traitement
national du problème des Handicaps
rares (compétence du C.N.O.S.S.
Comité National des Organisations

Sanitaires et Sociales). En 1999 le décret
d'application semble enfin proche de sa
promulgation.

Le Rapport précité sur les Handicaps
rares prévoit un accompagnement à la
fois hautement spécifique et de proximi-

té, grâce à la création de petites sections
dans des établissements pour personnes

"monohandicapées". Il prévoit d'autre part

des Centres de Ressources soutenant
à distance les personnes et profession-

nels isolés.

Le présent numéro de "Réadaptation"
décrit la montée en charge, à partir de

'Le conseil d'Administration du Forum européen des per-
sonnes hondicapées, instance représentative ouprès des
autoités européennes comprend 15 représentants des
Etats membres (pour lo France, Le Président du Conseil
Fronçois des personnes Hondicopées pour ['Europe) et 15
diigeants d' 0.N.G. (0rganisations non gouvernemen-
totes) teltes qu' "Autisme Europe" , ['Union Europêenne
des Aveugles, etc. .-.
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1998, des trois premiers centres de ce
type. Ils concernent surtout les personnes

multihandicapées sensorielles. Deux
étapes capitales restent à accomplir :

o celle concernant les personnes handi-
capées atteintes de troubles somatiques

très graves,

. pour toutes les catégories, la planifica-

tion nationale (et la programmation

financière) des services et sections d'éta-
blissements qui font lourdement défaut.

Le combat de nos Associations, qu'il

s'agisse des grandes Associations
Nationales ou des " micro-associations "
crêées par les parents d'enfants atteints
d'un syndrome spécifique, reste à pour-

suivre de manière déterminée.

L'Europe: un espoir pour |es
handicaps très rares

Jusqu'à présent I'Union Européenne a sur-
tout consacré ses "directiz;estt et ses cofi-
nancements à I'insertion professionnelle

des personnes handicapées ainsi qu'à la
définition de normes d'accessibilité.

A I'initiative de certains parents, /e
FORUM européen des personnes

handicapéesr, vient d'inscrire parmi ses
priorités I'action en faveur des personnes

" présentant des problèmes complexes de
dépendance et (ou) incapables de se
représenter elles-mêmes ".

Un "document de référence'! dont la pré-

sentation à la Commission Européenne
et au Parlement est prévue incessam-
ment) accorde une place toute particuliè-

re aux "handicaps très rares". Ce docu-
ment se réclame du principe de
subsidiarité : si les personnes atteintes
d'un handicap très rare sont au nombre
de quelques dizaines dans chacun des
grands Etats membres et quelques unités
seulement au Luxembourg ou même au
Danemark, toute action effective
implique la création d'un "réseau euro-
péen" rassemblant les "micro-asso-
ciations" créées par les parents dans tel
ou tel pays. Ces réseaux sont d'autant
plus nécessaires que pour tel ou tel syn-
drome rare, il n'existe parfois de "pôles
de compétence" (équipes mêdicales et
éducatives) que dans quelques Etats
membres.

Le Conseil Européen (des Ministres) et
le Parlement Européen ont adopté cette
année, en première lecture, une "posd-
tion comtnu.ne" sl)r les "rnédica-
rnents orphelins", c'est-à-dire ceux
produits en trop petite quantité, s'agissant
de maladies rares) pour intéresser natu-
rellement les grands laboratoires pharma-

ceutiques. Les Etats membres pourront

déroger aux règles de la concurrence
inhérente au "Grand Marché" euro-
péen et favoriser Ia recherche et la fabri-

cation des médicaments "orphelins".

Certes, les personnes plurihandicapés

mêmes si elles demandent une attitude

analogue de I'Europe face aux

"Handicaps rezes" n'entendent pas

réduire le handicap à la maladie. Elles ne
veulent pas être considérées seulement
comme des "patients". Elles sollicitent

de I'Europe une prise en compte non seu-
lement de leurs "déficiences", mais de
I'accompagnement global dont elles ont
besoin, sur les plans éducatif, profession-

nel et social.

Le Traité d'Amsterdam, dans son articule
13, interdit toute discrimination due
notamment au handicap. Pour les per-

sonnes atteintes de handicaps rares) ce
principe restera formel si I'Union euro-
péenne ne se mobil ise pas pour donner

un contenu concret à ce droit en aidant à
ia création et à I'action des "réseaux de
handicaps rares" rassemblant families
(ou personnes très gravement handica-
pées lorsqu'elles peuvent se représenter
elles-mêmes), professionnels de haut
ruveaux.

Les "chantier.rtt communs à ces per-

sonnes très gravement handicapées sont
déjà ouverts. Le premier est celui de la
communication : les "outils" (langages

et techniques) qui permenent à une per-

sonne "entnxurée" dans ses déficiences
de communiquer avec autrui sont de plus

en plus nombreux. Ils doivent être
connus) diffusés et financés.

Ils doivent surtout, s'insérer dans Ia péda-

gogie et dans tout I'accompagnement des
personnes atteintes de Handicaps rares,
afin de leur offrir le maximum de rela-
tions avec leur environnement, le maxi-
mum de chances de conquête de leur
autonomie et de leur insertion sociale. I
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Les molsdies et handicops rsrr,s

C. Cans', C. Rumeau-Rouquette

'  
L  est  c lass iquement  reconnu que Les données êpidémioLogiques sur  [e  handicap sont

Ipeu nombreuses en France,  et  ce constat  est  vrai  égaLement pour les handicaps et
maladies rares.  La s i tuat ion devrai t  pourtant  pouvoir  s 'amél iorer  grâce,  d 'une part ,  à

[ 'obtent ion récente d 'un consensus autour du concept handicap rare ;  " taux de préva-
lence très bas" et "techniques particul'ières de prise en charge", et grâce, d'autre part, à
[a mise en place de structures et /ou enquêtes v isant  à décr j re Les handicaps et  à sur-
veiL| ,er  leur évoLut ion.  Nous pouvons c i ter ,  entre autres,  les enquêtes condui tes récem-
ment  par  L ' INSERM ou par  L ' INSEE, Les regis t res de morbid i té ,  et  I 'ouver ture d 'un s i te
internet sur Les maLadies rares (orphanet).

Saurces d'information
Elles sont peu nombreuses et schémati-
quement on peut distinguer trois types de

sources.

1) Les données permanentes

existantes sur tout le territoire
national (statistiques de routine)

En théorie, il serait possible d'obtenir des

informations sur les handicaps rares en

interrogeant 1es structures qui prennent en

charge ces personnes (Etablissements et

Seraices spécialisés), ou celles qui décident

des orientations eVou des aides financières
(CDES,COTOREPI. En pratique le service

des Statistiques des Etudes et des Systèmes

d'Information fSESf publie régulièrement

des données sur la capacité d'accueil et les

effectifs présents dans les établissements
pour personnes handicapées (enfants et

adultes). Cependant I'information obtenue

à partir des enquêtes ES ne prend pas en

compte les patients atteints de handicaps et
ne faisant pas l'objet d'un placement.

L'informatisation des données de

chaque CDES est récente et

il sera intéressant d'observer

1e  1 \ ' ne  e t  l e  n r r : l i t é  des  donnéesL J  Y I

recueillies en routine par cette structure
(par exentple en ce qui concerne le dënombre-

n'tent des af;t'ections somatiqttes graoettxent

inaalidantes). La COTOREP ne dispose
pas encore de moyens informatiques ni

d'une description clinique précise des

déficiences et/ou incapacités de la per-

sonne atteinte, mais seulement d'une
information globale sur la gravité du han-

dicap présenté.

2) Les registres régionaux

Le Registre des Handicaps de 1'Enfant et

Observatoire Périnatal (RHEOP) de
I'Isère a été créé il y a moins de 10 ans, il a
pour objectif la surveillance de la préva-

lence des déficiences sévères de I'enfant.

Les enfants porteurs d'au moins une déh-
cience sér'ère et résidents en Isère durant

leur huitième année de vie sont enregis-

trés. Le recueil des données a démarré

avec la cohorte de naissance 1980, et

l'analyse porte actuellement sur 1es géné-

rations 1980-1989. Un projet de registre

similaire existe en Haute-Garonne.

Les registres des malformations congéni-

tales sont au nombre de 4 en France (Bas-

Rhin, Bottches-dtt-Rhône, CenÛe-Est et
Paris), Leur objectif est différent, puisque

centré essentiellement sur la tératovigi-

lance, mais ils peuvent fournir des don-
nées sur la prér,alence à 1a naissance d'af-
fections potentiellement invalidantes.

Enfin, compte tenu de la faible préva1en-

ce de certains types de handicap, i l  y a

depuis peu des efforts visant à la mise en
réseau au niveau Européen de certains
registres, notamment des registres d'en-
fants ayant une infirmité motrice d'origi-
ne cérébrale.

3) Les données recueillies dans un
but particulier (statistiques

spécifiques)

Différentes enquêtes, de durée limitée, sur
1e handicap existent, dans lesquelles les
chercheurs se sont efforcés d'obtenir une
description précise des déficiences et

incapacitês de chaque individu. Il est donc
possible d'isoler le sous groupe des per-

sonnes ayant un handicap rare. Certaines
de ces enquêtes ont été réalisées avec une
visée épidémioiogique principale, afin de

surveiller l'évolution de la prévalence des
handicaps de I'enfant ûI{SERM U 149,
enquêtes portant sur les enfants handicapés
d'âge scolaire,nés de 1972 à 1985,réalisées

axec Ia collaboration des CDES). D'autres

'REHOP Registre des Hondicaps de I'Enfont et 0bservatoire PéÈnatal -
23 avenue AIbeft 1* de Belgique 38000 Grenoble féL.04 76 87 62 40
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enguètes ont unevisæ phrs rnedico-soci+-

le etiou médic+économique. eT pofient

sur I'adulte aussi bien que sur I'enfant
(rtst êk Hanàicap Incapacites DtlsndÆnce

de l'I {SEE, enquête cn Saô.r,e et kvire da

CTNERHI). I-es données reæeillies dam

ces enquête Wûcifiques sont erùrausi-l'es

mais toutes ne sontpas rçresentmves.du

territoire nanond.

Epidémiotogie
des handicaps rores

Les handicaps rares er nécessitant une
prrse ea charç particuhme sont en geneal

des handicaps associes graves. Iis se recr+-

tent donc parmi les ks pïrrfrrandrcaps" Ies
poi"vhandicaps et !m surhandicaps', définb

dans la circulaire n" 8613 du 6 Mars

1986. I-es donrÉes chiffrées presentées ci-

dessous sont issues princ'çalernent de

I'ana\se des donrÉes du regrstre è mor-

biclité de lIsèË & RlIfOPl.Il importe ft
garder à I'esprit que ces chiffres ne sont
que Ie reflet de la situadon existant au

niveau d\m @artrrnent.

Pour chaque groupe de handicaps rares

on s'efforcera de quantifier }eur impor-

tânce en terrne de pÉvabncet. On stnter-

rqera aussi sur I'oiolqgie fu ces handi

capg c'est en effet rrne etape pÉiiminaire

indrspensable à I'élaboratron de pr,o-

grâmrnes de pévention.

ffiSwrdi.oécie

En Isere 5 &ts d[gesoobfue pm
lùàùtù'ilt mÈ wrËdcié. C-e taur
est ifuitique à æ}ri reuouvé en Norvqe
dars une étu& faite en populatio! gere-.
rale. En France ]e nombre de places en
Institut d'Education SènsôrièIe poùx
sourds arcugles est de 1 0 pcrur 100 000
en 1996 r épùtirs sur 16 etablissernents
differerts. En Ernopek taux & pÉr,'rlerr-
ce de la surdi-ce.oæ est l'ariabh allant ius-
quâ 25 pour 100 000 personrres.

1 tiruloire Nô8613 da 6 l,tùts 198É
- lzs enfdnts pluihnnûitupés tssocieû de fuçon circors-
tùncièlle deux hnndi.r$ : surdi-czcité, hùndicrp nûrur
et sensDrû2, defubnet nentale a setror{zlb ;
- fu enfufts polyhnndila@ sant tuitÛs dltn hùndi.np
gmve àanpæsion muhipb tles bsq!Æh lù #Ïtdanæ
nÈntùle sëvèra &.rssoÔéè ri dès rroub&s nùæuls.,
entnîrtnnt are restriztiùn à''trênÈ de |fuÉonomie.
- 0n dpælb surhùndicdÉ b znfùna dont b handicap
oa fu hnnditops 'rigitÈb se umulant wer tn hmûicap
dt4uis d:orde r4gnitif ou p,lztionreL: para*emph Jes
hondicapés nenTrux tégatr' qui présantent des trùlhk
dè Id lsërs'nnùlité it du aDmiDftènent.

rul{U0IS ffffs, itât0IC,lPS f,IRS

Uétiologie de e cas.de surdr-cécité se

rapporte le phx scuirent à la pério& prê

narab, fnrsqre dàns 9 câs sur 10 fl s'ryit

d\:ne maladie héreditaire ou d\ule ano-

malie du dérelopper'nent et de la rnor-
pnqenese

ffiIXficicnæ mouùoe où
neffidm€ntnlEssocié à une
défuknæ msmk{lc sévÈne
Chez rm jeune eafant déficientmoteur ou
deficient intellectuel la présence d\rne
déficience sensorielle sel'ère associée,
définie Fer une perte brlaterale >70d8
â\,'ârrt côrrecfion ou parrrrre acrrité vislr+
ie bilaterale < û3 aprè corection. peut
suffrre à nécessiter des techniques de
prise en charç parÎculieres pour une
éducanon adaptée. LleÈ défici€ncÈ
rsdfrtirc sévèrè rssocioe à mc déË-
cicnæ mouncc cûlou ints:ItÈctu,ÈAc
Èst prcsÈnûè ch€r I tlhnt pou f0
ùùù, dds quc I'associatim d'unc
dcFc*næ visdc séTènc àmc déF
cit*æ rnmiæ ctlol intcûoctuctrc *
rt*omrc chcz 3 fu pour f0 ù00.

L!âidogiÈ è ces âssociations es vari:itft :

O pour une pârt, elles sont dues à des
infections f,æto-maternelhs particuïeres
(CMg toxoplasmose. rubéo1e, . . . ) ou à
des infections de la période néonatale
(séqËIks & nÉnrrEite),

O pour rrne autre part, des maladies @e--
neratii',es ou fu slndrorrres çro\matfor-
maifs sont à I'origine de ces pluri.handi-
câpt

O pour b autreg lbriolcgè reste rmprê
cise. on note seulerreruI'existence de fac-
teurs de risque âu côrrlrs dè iâ pedode
périnâtde.

Q,umt au poltÈnùcæ, l,orsqutl nbxis-
te pas d'auue deÈcienæ associég rl sort
dù càdxe fu har.dicaçs etmaladbs rares
pusçæ sa frequence est rclatir'errsrt é]+
\^ee,.de I'ordre de 1 pour 1000, et quïl
existe, pcur sa prise en charg€,.des et+-
blisserrerrts défi""""""",nis dans I'Anrrexe
)CXIVter bénéûciant d\næ prryrarnma-
non departenrerrtde ou rqionalè.

ffiF+ifcgnc
I.a personne arteinte dËprlrysb est enco-
re trop sorlirenT victime de prejugés" ce
' 1,ù pévùbncz & Jû ptùprttiùn da 9.'rsonrÀès tûtsirÉès
grmi tte pnpalntion ut rùx$ d'rnp péind. doméè.

qui contribue à des difficultés dans sa
pr:ise en charge, en particulier pour les

enfants âJ,'ânt i.rne cornitialité associée à

une ou plusieurs autres déficiences. Cette

association est fréquente : 18 % des

enfants a!,ânt âu rnoins une déficience

ser'ère sont épileptiques et certains

dentre eux peuvent lejoindre le groupe
,des handicaps rares

Entrent Qalement dans ce groupe les

enfants pour lesquels l\ncapacité résulte

uaiquement d\rne épilepsie sévère avec

des crises pollrnoçhes, inr.alidantes

et/ou phamâco-resistantes, leur ù'é-
quenoe est cxtrrènement basse, de

fordnè dè I à 2 pou l(Xf 0(Xl, mais leur
prise en charge nécessite une exlpertise

médicale particuhère. L'étiologie de ces

€eihesies sevères invahdantes est souvent

mal connue, et lorsqu'elle lest, elle rdève

}e plus souvent d\rne anomalie dn dé've-

loppement et de la morphogenese, ou

bien dtnfectiorrs ou de lesions post néo'
nàtâles.

ffi Àssocietion d'un trouble
smltique glarrc à une aulrte
déficienæ
Ces associations sont souvent dues â des
naldics rrnêq définies par une ft'é-
quÈûæinfrrkr€ à 1pou2 000. Cela

ne signifie nullement que toutes les mala-

dies rares soient responsables d\m handi

càp xâre. Celes qui n'entraïnent pas dtn-

capacité ou seulement un handicap

benirr cru cells qrn sontreryorrsableg par

exemple, d\rne déficience intellectuelle

severe isolé,q softent du cadre des hândi-

câps xâres.

Nous avom ëjà souiigne que iæ données

Wiæmiolqiqua sur tres handircaps rares

sonr peu nombreuses et ceqi est encore
plus rrrai lorsque I'on sTntéresse à des

handicaps dus à des maladies rares. En

effet, les données d\rn seul département

sont irlsuffsmtes pour commrmiguer des

estimations chiffrees" et nous évoquerons

seulement drfferentes entites cliniques

ayant pu ête reconnues par leur fréque+.

ce non excepdonnelle (au moins un cas

dâîs le.département de I'Isere) er par 1a

nèæssite de technquÈs particuïères pour

leur prise en charge. Il s'agit de cas :

- .dtnsuffisanæ respiratoire chronique

severq darrs le câdre de sequelles de d,vs-



plasie broncho-pulmonaire, de maladies

mitochondriales ou de déficit immunitai-
re responsable d'infections répétêes,

- de cardiopathie invalidante en associa-

tion le plus souvent avec une dêficience

intellectuelle sévère dans le cadre d'aber-

rations chromosomiques,

- d'affections cutanêes sévères et récidi-

vantes associées à un retard mental,

nécessitant des soins continus spéci-
fioues.

Au total
I1 est nécessaire qu'une collaboration

étroite existe entre les professionnels

impliqués, mais aussi entre les patients et

les professionnels, afin dtaugmenter le

niveau de connaissance de ces han-

dicaps rares et d'améliorer la prise

en charge, immédiate et au long cours,

des personnes qui en sont atteintes. La

description minutieuse des déficiences
et/ou incapacités est également primor-

diale pour orienter le diagnostic étiolo-
gique et la prévention qui peut en décou-

ler. Seule cette description détaillée
pourra permettre la surveillance épidé-

miologique des handicaps rares, dont la
prévalence peut être estimée à ce
jour à 1 pour 2 000, en cumulant la pré-

valence des différents groupes étudiés sus

cités, soit 350 enfants concernés pour

chaque cohorte de naissance en

France.

Les besoins de prise en charge médico-

sociale peuvent être semblables pour des
personnes porteuses d'un handicap rare

dû à des maladies différentes. Ces

besoins doivent tenir compte essen-

tiellement de la présence ou non

d'une déficience sensorielle sévère,

et/ou d'un trouble somatique grave.

Les étiologies des handicaps et maladies

rares sont elles diverses, mais majoritaire-

ment d'origine prénatale. I

Rêlérences
I Données sur la situotion sanitaire et
sociale en Fronce. Ministère de l'Emploi et
de Ia Solidaité - SESI -1998 (p.200-2L0)
I Rapports Annuels du Registre des
Handicaps de I'Enfont et 9bservatoire
Péinatal de I'Isère.
I Site web 9rphanet
http :// o rp h a n et.i nfo bi o gen.fr
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CM de lo ltÈsion des néd,komerts wphelîns

u ministère de [ 'Emploi et de La
Sotidarité [e service des " médico-
ments rores" est de crêation rela-
tivement rêcente puisque son res-

ponsabte, Mme Wotf, a été nommêe en 1.995 à sa direction
par Mme Wei[, a[ors ministre des Affaires sociaLes. Mme
Wo[f, pharmacien, appaftient à L,INSERM. ELl.e a auparavant
été chargé de mission au ministère de La Recherche dans [e
dêpartement "médicaments" et l'e dêpartement "sonfé". Le
directeur général à |INSERM, lui a demandê de réff.êchir sur
[e sujet des "molodies rares et des médicaments orphelîns".
Son rapport "les orphelins de la senté" fait Le point sur les
maladies des pays en voie de dêveloppement et les ma[a-
dies rares et propose différentes actions dans ces
domaines. Dans cette interview, el le nous prêsente avec

europêen. Au total, on dênombre à peu
près 5 à 6.000 maladies rares, étant preci-

sé qu'on en dêcouwe toutes les semaines
une nouvelle. 80 % d'entre elles sont d'ori-
gine génétique,20 % d'origine infectieu-
se. Dans ces 20 oÂ, citons le Sida qui fut
une maladie nre, (et qui ne len phu).

5 ôt 6,00A nolodîes rares, celo veut dire

en terne de personnes qui en sont

atteintes ?

A peu près 6 à8% de notre population, en
France, en Europe comme aux USA.

Annie Wolf

une grande clartê l'objet de sa mission qui est de dévelop-
per au njveau national et europêen une politique des ma[a-
dies rares et des médicaments orphelins. J.S.

De 5,000 ù 6,000
maladies rores

Pouvez-vous donner une définition des
maladies rares et leur importance en
France et en Europe ?

C'est une maladie grave, voire très grave,

handicapante, chronique, évolutive la
plupart du temps, mortelle en général,
qui touche une petite population, moins

de 5 personnes sur 10.000 au niveau
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L'épidémiologie concernant les maladies
rares est actuellement balbutiante et très
diffi cile. aussi sragit-il d'une approximation.
mais qui nous permet de dire que la popu-
lation globale atteinte est très importante.

Quel est Ie rôle de votre mission des
" médîcoments orpheli ns"

La mission mise en place par Mme Veil
quand elle était ministre des Affaires
sociales a pour oblet de promouvoir ou
d'aider à promouvoir une politique euro-
péenne en matière de maladies rares et de
médicaments orphelins. Cette politique

européenne demandait à être accompa-
gnée au niveau national, si bien que ma
deuxième tâche a consisté à réfléchir à des
outils nationaux complémentaires des
politiques européennes et à les mettre en
place. Le premier outil sur lequel nous
avons travaillé a été f information sur les
maladies rares. Cette démarche m'a paru

d'autant plus importante que les familles
atteintes vous disent toutes, quelle que soit
la maladie, le temps perdu pour aboutir au
diagnostic, ieur difficulté d'avoir accès à
une bonne information, au "bon" service
clinique, au "bon" laboratoire de diagnostic,
et même aux associations compétentes. À
cet effet, nous avons mis en place un outil
d'information performant, accessible à
tous) gratuit, la base de données

"ORPHAI'{ET' (en français et en anglais),
accessible sur Internet. Elle permet d'avoir
accès à une information qui pour chaque
maladie répertoriée donne la définition de
la maladie, son évolution, ses différents
stades, les consultations cliniques spéciali-
sées ou multidisciplinaires existant en
France, les laboratoires de diagnostic et de
recherche, les thérapeutiques usuelles,
mais aussi Ies "médicaments orphelinstt com-
mercialisés aux Etats-Unis et au Japon,
enfin les associations de malades.
Actuellement, à peu près 700 maladies y

sont répertoriées et très bien documentées.
A l'évidence, Orphanet répond à une
demande essentielle : elle est visitée plus de
7.000 fois par jour. 50 % de ces demandes
viennent des médecins et 50 % des
malades, tandis que 50 % des interroga-
tions sont françaises er 50 % proviennent

du reste du monde. C'est un résultat assez
remarquable qui fait d"'Orphanet" la seule
base de données de ce genre en Europe.

MALADIES RARES, HANDICAPS RARES

Ces interrogations portent généralement
sur quels sujets ?
Tous sont abordés : les centres de soins,
les laboratoires de diagnostic, l'évolution
de la maladie, les associations de malades.

A partir de Ia base de données, vous avez
aussi éditê un annuoire ?

L'annuaire, c'est la possibiiité pour tous et
surtout pour les médecins qui sont peu

nombreux encore à disposer d'Internet,
d'avoir sur leur bureau un document
qu'ils peuvent consulter aisément. Si l'an-
nuaire se présente comme un gros ouvra-
ge, il n'est évidemment qu'un résumé des
informations qu'on pêut trouver sur
Internet, mais qu'on s'efforce de tenir à
jour, même s'i l  y a toujours un certain
décalage, on le réédite tous les ans (édi-

tions de /TIISERM - 120 F).

Pour [e moment,
nous en sommes

au stade de l'espoir,
mais tout peut a[[er

très vite.

A l'intérieur d"'0rphonet" n'avez-vous pls

créé un forum de discussion 7

Oui, nous souhaitons le faire et I'initiative
me paraît importante. Eile répond à la
difficulté dans ces maladies d'établir un
diagnostic et de proposer une thérapie,
elle s'adresse aux médecins et aux cher-
cheurs, leur permet de dialoguer et de
profiter des connaissances des rares spé-
cialistes qui travail lent sur les maladies
rares. C'est ainsi qu'un médecin australien

va pouvoir discuter avec un mêdecin hol-
landais de la thérapeutique à mettre en
æuvre pour une de ces malades atteinte
d'une de ces maladies rares. La pratique

d"'Orphanet" est riche de formation et
d'information.

Les médi com ents orph eli ns
Aux moladies rores répondent les médica-

ments orphelins, Pouvez-vous en donner
une définition ?

Ce terme,  t radui t  de I 'angla is  dans mon

rapport, est devenu assez courant. Les
parents de ces médicaments sont censés
être les industriels qui les dér'eloppent
parce que le marché n'est pas rentable en
l'état. D'où ce terme de médicaments

orphelins. Tânt que nous n'aurons pas mis

en place une réglementation suffisam-

ment incitative pour f industrie, ce que

nous sommes en train de faire au niveau

européen, nous n'aurons pas de produits.

Cette réglementotion incitative, est-elle
déjà en place ou sur Ie point de I'être ?

Nous y travail lons depuis 1995. C'est en
fait une copie de ce qui existe aux Etats-

Unis, précurseurs dans ce domaine. A la
fin des années 70, sous la poussée des

associations de malades, le Sénat améri-
cain a voté une loi en 1983 qu'on a appe-
lê "L'orphan Deug Act" qui incitait les

industriels à développer et à commerciali-
ser des produits orphelins pour ces mala-

dies rares. Nous avons repris les disposi-
rions de cene loi au niveau européen. sur

la base de la procédure suivante :

O Première phase, désignation du médi-

cament orphelin. L'industriel dépose au
Comité de Médicaments Orphelins, au
sein de I'Agence européenne, un dossier

où il indique qu'il souhaite déveiopper tel
produit pour telle maladie, dont i l  va
devoir démontrer que c'est une maladie
rare (moins de 5 pers. /10.000).  (Aux

Etats-Unis, le seuil de désignation d'une
maladie rare concerne une maiadie qui

touche moins de 200.000 personnes sur
le sol américain).

O Deuxième phase : Le médicament

reconnu "orphelin" donne droit à un cer-
tain nombre d'incitations. Aux Etats-
Unis, 50 % des frais des essais cliniques

sont pris en compte et I'agence d'enregis-
trement ne touche pas de redevances. Il

s'y ajoute un t'protocole as sistance", c'est-à-
dire une aide technique apportée à I'in-
dustriel pour l'élaboration du protocole.

Enfin, et c'est 1à I'essendel de l'incitation,

au moment ou le produit a son autorisa-

tion de mise sur le marché, on donne à

l :  : l : : i : : i l



I'industriel une exclusivité de marché

d'une durée de 7 ans. En Europe, nous
proposons des incitations financières, des
redevances supprimées ou diminuées, le
protocol-assistance) et 10 ans d'exclusivi-

té commerciale.

Ce système concerne aussi la France ?

Quand je parle de I'Europe, j'y inclus la

France qui fait partie des quinze pays

réunis pour adapter ce règlement. Une
politique des médicaments orphelins au
niveau national en raison même de Ia

rareté de la maladie aurait été difficile à
mettre en oeuvre. Il y a des maladies qui

sont tellement rares qu'on en trouve un
cas en Hollande, un en Allemagne et deux

en Angleterre. En même temps la dimen-

sion européenne nous donne des moyens

autrement plus conséquents que ceux

dont nous pourrions disposer dans notre

seul pays: I 'enregistrement centralisé à

I'agence européenne du médicament, les

Fonds au niveau de I'Union Européenne
plus importants que les Fonds nationaux.

Enfin, I'Europe, c'est 370 millions d'habi-

tants, 2.500 entreprises pharmaceutiques

et biotechnologiques. Bref, un marché !

Le dispositif appliqué oux Etats-Unis est-

il reproduit stricto-sensu en Europe ?

Le projet de règlement actuel propose

une exclusivité commerciale de dix ans
(et non pas sept comme aux USA), qui se
présente comme I'incitation majeure du

système.

Quel a êté Ie résultot pratique de ces inci-

tations oux Etats-Unis ?

Aux Etats-Unis, depuis près de 15 ans, 900

médicaments orphelins ont été désignés, et
près de 180 médicaments sont déjà com-

mercialisés. Parallèlement, on assiste à la

création de nombreuses fumes de biotech-
nologies, débouchant sur de I'emploi, de
I'argent, de la recherche. C'est uès positif,

très créatif, favorise la recherche, les

connaissances et permet de mieux prendre

en charge les maladies rares.

Sur les nolodies rores et les médicoments

orphelins, ù quel en stode en êtes-vous ou
plon de la procédure, ou niveou européen ?

Le projet de règlement sur les médica-

ments orphelins a été adopté en première

lecture au Parlement Européen et devrait

être approuvé en deuxième lecture par ce
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même Parlement d'ici la fin de I'année

2000, après avoir été parallèlement en dis-
cussion au groupe du Conseil des
ministres. Ce règlement devra être adoptê

en codécision par le Parlement et le Conseil
des minisues de I'Union Européenne. Ce

règlement est indispensable. Il est le seul
qui permettra qu'on puisse avoir accès à la

thérapeutique. Une deuxième action

dépendant de la direction de la santé de
I'Union européenne va se traduire par un

appel à propositions destiné à financer un
réseau de bases de données européennes

sur les maladies rares. Orphanet en sera le

cceur en ramification avec chaque pays qui

le souhaite, qui pourra y entrer dans sa
langue, ses données nationales., ses consul-
tations cliniques, ses laboratoires de dia-
gnostic, de recherche, les associations. On

devrait avec cette deuxième action sur-
veiller également la survenue de malforma-
tions congênitales. La troisième action

incluse dans Ie 5'programme cadre de la
direction de Ia Recherche (appel d'offres) a
pour objet de financer la recherche sur les
maladies rares. Ces trois actions sont par-

faitement complémentaires.

Créstion d'Eurordis
Dans quelle mesure les associations ont-
elle êtê ossociêes ù ces actions ?

A la tête de cette mission, j'ai considéré
qu'on ne pouvait pas vraiment parler du
problème des maladies rares sans travailler

avec les associations de malades que je ren-

contre et informe très fréquemment. Ma
démarche est gênée par I'existence en

France de très nombreuses petites associa-
tions très dispersées. Alors qu'en France,

c'est le gouvernement qui a pris ia tête de
l'opération, aux Etats-Unis ce sont les asso-

ciations de malades qui se sont battues et
sans lesquelles rien n'aurait pu se faire wai-
ment. Elles se sont coordonnées ce qui leur

nermet de ng1lg1 d'Une SeUle

voix et leur donne beaucoup de force. En

France, quatre associations, la Ligue contre
le Cancer, AIDES, I'Association de Lune
contre la Mucoviscidose et I'Association

Française contre les Myopathies, ont déci-
dé de promouvoir une association euro-
péenne représentant les patients souffrant
de maladies rares et ont proposé la création

d'Eurordis où sont réunies à ce jour 130
associations représentant 12 Etats
Européens. Eurordis à son siège à Paris,
son Président actuel est suédois, sa vice-
présidente anglaise.

L'sction menée dans le codre de votre mis-

sion devrait-elle oboutir à des résultats
tangibles pour un nombre assez élevé de
nolodies ?

Je pense que nous obtiendrons les mêmes

résultats que les américains. On va enfin

avoir accès à des thérapeutiques alors que

nous n'avons encore que des thérapeu-
tiques de confort.

Et dons un temps relativement proche ?

On constate que la recherche a été très
faible dans Ie domaine des maladies rares,
ce qui est normal puisqu'elle n'a pas

bénéficié du concours de la recherche
industrielle. Si Ia recherche indusuielle se
développe, avec les mesures incitatives
que je viens de présenter, elle entraînera
obligatoirement la recherche publique.

Au terme de cet entretien le bilon vous
poraît-il positif ? Peut-on être optiniste ?

De pouvoir apporter une meilleure infor-
mation aux millions de personnes

atteintes de maladies rares en Europe qui

actuellement ne I'ont pas, me paraît très
important. La deuxième avancée, c'est
donner la possibilité aux industriels de
développer les produits afin de disposer
un iour de diagnostics et de médicaments
adaptés à ces maladies. Pour le moment
nous en sommes au stade de I'espoir, mais
tout peut aller très vite. , I
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Le tentre Ée Ræsetrrees

enfants et adultes sourds-
aveugles et sourds-ma[-
voyants qu'i[ dirige à Poitiers
ainsi que [a situation de ces
personnes handicapées. 0n y
apprend notamment que
contrairement à une idée
reçue les sourds-aveugles de
naissance ne sont pas les plus
nombreux et que les per-
sonnes très âgées sont
aujourd'hui nombreuses à
souffr ir de ce double handi-
cap avec toutes les consé-
quences qu'iI entraîne.
Jacques Souriau qui a eu
[ongtemps la direction du
Centre pour sourds-aveugtes
de Larnay près de Poitiers est
une personnalité reconnue au
plan national et international
pour sa compétence dans [e
domai ne des sourds-aveug[es.

Une Interuiew de Jacgues Sourtau, Diredeur du Centre de Ressources de Larnay
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Ressources expérimentat pour

Trois catêgories de personnes

Quel est le nombre de personnes considé-
rées comme sourdes-aveugles ou sourdes-
malvoyantes ?

Il nous est difficile de repondre à cette ques-

tion. On ne peut faire que des estimations
qui proviennent des projections d'études
faites dans d'autres pays. La plus précise

que je connaisse est une étude norvégienne
qui évalue la proportion de personnes

sourdes-aveugles à 5/100 000. En France,

on peut dire qu'ils sont entre 3 et 5.000 per-

sonnes. Beaucoup d'autres pays mention-

nent des estimations plus êlevées allant jus-

qu'à 10/100 000,voire 121100 000.

Pouvez-vous dêfinir les personnes sourdes-
oveugles ?

On appelle personnes sourdes-aveugles

des personnes qui ont une déficience audi-
tive grave et une déficience visuelle grave.

A I'intérieur de ce groupe, certaines sont
nêes avec ce handicap, d'autres I'acquiè-

rent au cours de la vie. Dans ces dernières,

on trouve des personnes sourdes qui per-

dent la vue progressivement. D'autres, qui

voyaient et entendaient et à un moment de

leur vie, soit à la suite d'une maladie, soit à

la suite d'un accident ou de la vieillesse
perdent la vue et I'audition. Dans cette
dernière catégorie, encore peu connue) on

trouve des personnes âgées qui ont plus de

85-90 ans.

'C.f.5.5./4 Larnoy - 86580 BIARD

Les premières sont-elles les plus nom-
breuses ?

Ce ne sont pas les plus nombreuses. Ce

sont les personnes âgées qui sont les plus

nombreuses et les moins connues.
Actuellement, ce secteur commence à

faire I'objet d'un intérêt nouveau, parce

que dans tous les pays d'Europe en parti-

culier, I'espérance de vie s'accroît. De plus

en plus de personnes atteignent un grand

âge mais leurs organes des sens sont

considêrablement atteints, ce qui rend
leur vie quotidienne difficile et peut

conduire à des interprétations erronées de
leur situation. C'est ainsi qu'on va dire

d'une personne âgée qui n'entend pas

qu'elle commence à perdre la tête.
Historiquement, la prise en charge des

sourds-aveugles a commencé avec les

enfants, en particulier les enfants sourds-

aveugles de naissance, qui représentent

statistiquement le groupe le plus faible

mais qui soulèvent des problèmes com-
plexes du fait de I'association à leurs han-

dicaps sensoriels d'atteintes neurolo-
giques. C'est progressivement qu'on a

commencé à s'intéresser aux personnes

devenues sourdes-aveugles à la suite d'une
maladie dont les effets sont progressifs. Le

syndrome d'Usher, maladie qui se mani-

feste par une surdité de naissance associée
à une détérioration progressive de la réti-
ner en est un bon exemple.

Les soins et l'êducation qu'on peut leur
donner aboutissent-ils cependant à des
progrès significatils ?

expêrfrr*eÆÉuf p@ur enforn fs
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présenter [e Centre de
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Au cours des 30 demières années, il y a zu

des muations importantes dans les fornres

de prise en charge, en raison de progrès

significatifs qui nous ont amené à des

reaiustemenB concepûrcls et pédagogiques.

Chez les enfants, I'accent a beaucoup
porté au départ sur I'acquisition des sys-

tèmes de communication : la langue des

signes actile, Ialphabet dactylologique

dans la main, les écritures piaographiques

visuelles et tactiles, etc... On s'est rendu

compte que la maîrrise (plus ou moins

importante) de ces outils ne se traduisait
pas nécessairement par une communica-

tion facile, souple, soutenue et que, cçpen-

dant, ces enfants devenus adultes, faisaient
preuve d\rne certaine passivité.

Ce constat nous a amené - aussi bien les
professionnels du secteur en France, que

ceux de nos confrères à l'étranger qui

gèrent des programmes d'éducation - à

nous intéresser aux aspects de la commu-

nication qui se développent avant l'acqui-

sition du langage, c'est-à-dire à celle qui

existe avec des bébés de 3 ou 6 mois à rra-

vers des jeux corporels relativement

strucnués et chargés d'émotions, qui per-

mettent des dialogues dans lesquels ils

ont leur propre part. On a essayé de
retrouver comment chez des enfants

sourds-aveugles (ou mêne dcs adulæs) on

MAI/DTES RARES, HANDICAPS RARES

pouvait faire émerger les mêmes fonc-

tionnements en utilisant des voies diffé-
rentes, Iiées au toucher et à I'observation

des mouvements du corps. En effet, avec

un enfant qui ne voit pas, on ne peut pas,
pour jouer, s'appuyer sur fexpression du

visage ou les appels du regard comme on
le fait avec les bébés voyants. Cette

démarche est au cæur de la communica-

tion entre les êtres humains et elle est
essentielle pour les personnes handica-
pées dont la qualité de vie et I'image d'el-
le-même est améliorée, ce qui les incite à

devenir plus actifs.

Le problème ne se pose-t-il pas en termes
dîfférents pour les personnes âgêæ ?

Le problème est complètement inverse.

On a affaire à des personnes qui ont la

compétence comnrunicative, I'expérience

du dialogue, de l'échange, etc... mais qui

ont besoin de trouver de nouveaux sys-

tèmes pour pouvoir communiquer. Une
personne âgée qui a vu et entendu, parle

normalement, sait lire, écrire, va essayer
de continuer à utiliser ce type de savoir
faire. Il lui sera difficile de se mettre à la

langue des sipes : en effet, même à 30 ou

40 ans, on a toujours tendance, quand on
perd la vue ou I'audition, à essayer de
continuer à utiliser les systèmes qu'on

connaît en les réadapunt.

Nous avons eu une réunion au mois de
novembre avec 5 personnes sourdes-
aveugles qui utilisaient différents moyens
de communication. L'une avait recours à
un transcripteur qui écrivait les propos de
la réunion sur une plage braille. Ce systè-
me ne permet pas de transmettre le
caractère corporel, émotionnel, humain

du dialogue. Contrairement aux gens qui

utilisent la langue des signes tactile et qui

ressentent à travers le mouvement des
mains, la tonicité musculaire, l'élément
émotionnel que nous ressentons tous
quand nous parlons et écoutons. Ce pro-

blème assez complexe fait ressentir la

nécessité de coder des émotions et/ou
d'utiliser une stylistique adaptée. Cette
réunion nous a encouragés à travailler
avec ces personnes sur la meilleure façon

d'améliorer la communication.

Quelle est la situation sociole des per-

sonnes sourdes-aveugles ?

Les enfants sont soit dans des établisse-

ments spécialisés pour la surdicécité, soit
dans des strucnrres telles que centres
d'action médico-sociale précoce, école de
sourds, voire en milieu scolaire ordinaire,
quelques uns sont dans leur famille. Iæs

situations sont tout à fait variables et
notre rôle est de travailler avec leur envi-
ronnement. Si I'enfant est très entouré
professionnellement, avec du personnel

très compétent, notre rôle consiste à ren-
forcer la compétence de ce personnel. On
est dans une situation de collaboration. Si
I'enfant est dans sa farnille, la situation est
un peu plus complexe, mais ce sont des

cas relativement rares. Il faut trouver dans
son environnemenl des intervenants
proches qu'on va former pour s'occuper
de cet enfant. I-e premier de ces interve-

nants est la famille, mais il peut y avoir
aussi des professionnels. I-a situation est
un peu compliquée à résoudre quand on
ne dispose pas de structures relais

comme les centres d'action médico-socia-

le précoce.

Et quand ils sont darcnus adultes ?

On peut distinguer trois cas de figure : il
y a ceu( qui restent dépendants, ne sont
pas en mesure d'exercer une activité
professionnelle, ni de viwe seuls, qui

sont la majorité chez les sourds-aveugles

de naissance. A leur intention. il existe

Le Centre de Ressources expérimental pour
sourds-malvoyants

enfants et adultes sourds-aveugles et
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I CAT avec Foyer d'Hébergement ou
iJtl I logement indépendant. Enfin, il y a des
tlltT sourds-aveugles qui vivent chez eux ou

des structures telles que les foyers occu-
pationnels, les MAS, comme celle qui

est en cours de construction dans la

région parisienne (à VELIZY), On y

dispose de structures d'accueil compre-
nant éventuellement une partie médica-
lisée. Le projet de vie dans ces établisse-
ments doit prendre en compte d'une
part la recherche d'une plus grande

autonomie, d'auûe part par des activités
à caractère culturel, social, créatif, d'ex-
pression etc... ainsi que des activités
occupationnelles. On trouve aussi des
jeunes qui sont en mesure d'aller en

dans leur famille de façon totalement
indépendante. Ceux qui avaient un tra-
vail et qui au cours de leur vie profes-

sionnelle ont perdu la vue et I'audition
peuvent parfois le garder, mais pour

ceux qui en ont jamais eu, il est extrême-
ment rare de trouver une insertion pro-

fessionnelle.

Qu'en est-il des personnes âgées ?

C'est un secteur qu'on connaît moins
parce qu'il est très nouveau et pour lequel
on n'a pas fait encore de recherches systê-
matiques. Nous savons seulement que les
personnes âgées concernées sont nom-

breuses, de I'ordre de deux à trois mille.
Le Centre de Ressources s'est contenté
jusqu'à présent de répondre à des
demandes émanant de personnes âgées
vivant chez elles. Elles ressentent des dif-
ficultés à se déplacer, à participer aux
conversations. Notre rôle va être, par

exemple, d'aider à améliorer les condi-
tions d'éclairage) ce qui peut paraître

banal, mais peut améliorer sensiblement
leur condition de vie. On essaie aussi de
faire en sorte que I'entourage sache
s'adresser à la personne de façon adaptée,
c'est-à-dire en lui faisant face, en étant
mieux éclairée (parce qu'on comprend
beaucoup mieux quelqu'un si on le voit,

surtout si la personne a un niveau d'audi-
tion très bas). Le ûavail est immense dans
ce domaine et je ne pense pas que le
Centre de ressources puisse agir directe-
ment auprès de chacune de ces per-

sonnes. A mon avis la stratégie qu'il fau-

2 Ce projet est géré por I'Entraide Universitaire
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dra mettre en place sera de passer par le
biais des réseaux professionnels qui sont
amenés à intervenir chez les personnes

âgées, comme les travailleuses à domicile,
dont nous devrions pouvoir améliorer la
formation.

Le Centre de Ressources
Pouvez-vous prêciser l'objet du Centre de
ressources pour les sourds-aveugles que

vous dirigez ?

Le Centre de Ressources concerne des
personnes atteintes de déficiences audi-
tives et visuelles graves) ainsi que des
personnes sourdes dont la déficience
visuelle leur permet encore de se dépla-
cer, de repérer les gens dans I'espace

etc..., qui peuvent ne pas se sentir
concernés par le monde des aveugles.
Cest pourquoi on I'a appelé Centre de
Ressources expérimental pour enfants et

adultes sourds-aveugles et sourds mal-
voyants. Son objet, d'une certaine façon,
est de répondre à des besoins de per-

sonnes, qu'elles vivent ou non en institu-
tion, qui ne sont pas pris en charge par

les institutions. Ouvert en septembre 98,
il est le résultat d'une longue maturation.
Pour diriger auparavant un établisse-
ment drenfants sourds-aveugles, j'ai été
souvent sollicité par des personnes exté-
rieures à mon établissement, confrontées

à des besoins extrêmement variés que

notre association nationale pour les

sourds-aveugles I'ANPSA n'avait pas les

moyens de satisfaire. J'avais également

été amené à connaître à l'étranger des
dispositifs qui sans être des centres de
ressourcesr au sens où celui de Poitiers

vient d'être créé, en étaient proches, avec
I'existence d'équipes polyvalentes tra-

vaillant sur de larges zones de territoire.
Notre demande a également bénéficié
du soutien des pouvoirs publics qui

nous a apporté les moyens financiers

nécessaires.

Vous pensez notamment aux moyens en
personnel ?

Nous allons avoir à terme la possibilité de
recruter 10 personnes équivalent temps
plein, réparties en deux catêgories. Les

unes, les moins nombreuses sont affec-
tées à des tâches d'administration, de

direction, d'animation, les autres sont des
personnes recrutées pour leur expérience
de terrain que nous avons souhaité main-

tenir. C'est la raison pour laquelle elles

ïavaillent à mitemps ou quelques jours

par semaine sous la forme de mise à la
disposition. Ces personnes sont spéciali-
sées soit dans le secteur des enfants, soit

dans le secteur des adultes dépendants,
soit dans le secteur des adultes dits auto-
nomes.

"Répondre à des besoins de personnes qui ne sont pas pris en charge par les institutions".



Si je prends I'exemple de l'équipe qui

s'occupe des enfants, son travail consiste

essentiellement à collaborer avec les

familles et les professionnels qui entou-

rent les enfants sourds-aveugles qui ne

vivent pas dans des institutions spéciali-

sées mais dans des centres d'action médi-

co-sociale précoce, des écoles de sourds

ou d'aveugles, voire des écoles ordinaires.

Elle a pour objet d'apporter à la famille et

aux professionnels qui entourent I'enfant,

des informations, des soutiens qui leur
permettent de prendre en compte la

dirnension surdicécité des enfants dont ils

ont la charge.

La créatîon de ce Centre de Ressources

s'est-elle heurtêe à des dîfficultés ?

Il y a avant et après la création. Avant, il a

eu toute une série d'étapes qui sont le

vote d'un budget par le Parlement, le pas-

sage en CNOSS, etc... autant de

démarches administrarives qui se sont
déroulées correctement et assez rapide-

ment, puisqu'il s'est écoulé deux ans entre
l'élaboration du projet et sa réalisation.

Après, au niveau de sa mise en place,

nous sommes confrontés à I'obligation

d'accomplir les missions qui nous sont

confiées et de répondre aux demandes
des personnes handicapées et de leurs

familles qui sont considérables.

Quelles sont les mîssions que vous jugez

priorttuiræ ?

Nous n'avons pas voulu être un organis-

me d'information diffusant des pla-

quettes. Notre philosophie dans un pre-

mier temps a été d'être au plus près des
personnes, auxquelles nous avons consa-

cré beaucoup de temps. Maintenant, on

commence à travailler sur des actions
plus volontaristes. C'est ainsi qu'on est en

train de mettre en place un projet dans le

sud-ouest pour essayer de savoir où sont

les personnes sourdes-aveugles, Ieur

nombre, la nature de leurs besoins, de

façon à dégager des types de conduite par

rapport à ces personnes. On va vraisem-

blablement découvrir la présence

d'adultes sourds-aveugles de 30 à 60 ans

dans des maisons d'accueil spécialisées et

des hôpitaux, ainsi que I'existence de

nombreuses personnes âgées en maisons

de retraite, toutes institutions auprès des-
quelles il nous faudra travailler.

IIALADIES RARES, HANDIf,APS RARES

9ur quoi les demandes portent-elles ?

La première porte sur le soutien et l'éla-

boration de projets éducatifs, pédago-
giques, la deuxième porte sur une aide à

I'orientation, la troisième sur les aides à

I'amélioration des conditions de vie quoti-

dierme, à domicile.

Êtes-vous en mesure d'apporter des
réponses à ces demsndes ?

Le Centre de Ressources qui n'en a pas

les moyens n'a pas vocation à être distri-
buteur de services directs, mais son
action peut passer par des relais relative-

ment individualisés ou plus institution-

nels. L'exemple typique du relais indivi-
dualisé est celui d'un enfant suivi par un

CAMSP Notre rôle va être d'apporter un

supplément de formation autant à la

famille qu'aux professionnels dans une

démarche qui n'est pas univoque, puisque

ces personnes vont aussi enrichir notre

expérience. Notre rôle est d'instaurer une
synergie et de valoriser au maximum les

compétences de chacun. Nous travaillons
aussi avec des relais institutionnels qui

existent déià. Nous avons actuellement

des contacts avec les Centres de forma-

tion des interprètes en langue des signes
pour que ceux-ci sachent comment inter-
préter pour les personnes sourdes-

aveugles. Nous avons aussi d'autres
contacts avec les services de consultation
pour personnes sourdes, notamment avec
la consultation médicale de la Salpétrière

à Paris, en particulier pour travailler en

collaboration avec eux à la prise en char-
ge des personnes atteintes du syndrome

dUsher sur des suje8 comme l'évaluation
de l'évolution de la vision ou I'opportuni-

té de les faire rentrer dans un réseau

d'échanges à caractère social pour lutter

contre la solitude.

A ces actions directement orientées sur
les personnes s'ajoute des actions glo-

bales, comme les journées d'études que

nous avons organisées en mai dernier

sur le Syndrome d'Usher et le Syndrome
de Charge qui ont réuni familles, méde-

cins, professionnels ou des stages de

sensibilisation pour les personnels de

surdi-cécité travaillant auprès d'enfants
ou d'adultes atteints de surdi-cécité.

Votre demonde prend-elle en compte oussi

I'êvaluation de votre travail ?

Le problème de l'évaluation mérite d'être
posé rapidement. Elle peut se faire à
deux niveaux quantitatif et qualitatif. Le
premier, quantitatif consiste à décrire
I'activité que nous avons grâce à l'élabo-
ration de statistiques sur le nombre de
personnes suivies, les interventions etc...
C'est un premier élément qui permet à
nos financeurs d'avoir une image

concrète de notre activité. Mais le fond
du problème, c'est l'évaluation qualitati-

ve, c'est-à-dire de vérifier si ce que nous
faisons correspond à des besoins et dans
un second temps apporte une améliora-
tion. L' idée qui est la nôtre et celle des
autres centres de ressources, ctest de
mettre en place au cours de I'année un
projet de procédure qui conjugue inter-

ne et externe, et fasse appel à un orga-
nisme extérieur. On devrait s'orienter
vers un système qui nous permette de
rendre des comptes aux pouvoirs
publics et de vérifier si I'on ne va pas

vers des voies sans issue afin de faire les

réorientations nécessaires en temps
utile, et choisir nos priorités. L'année
1999 devrait voir la mise en place de

cette procédure d'évaluation, que d'un
point de vue personnel je considère
comme devant être continue et inscrite
dans notre budget.

Avez-vous des relations avec les autres

centres de ressources ?

La rapidité avec laquelle nous avons créé
notre centre de ressources est due pour

beaucoup au fait que nous avons eu des
contacts extrêmement étroits avec les

autres Centres de Ressources.

Quels enseignements pouvez-vous tirer de
cette conlrontotion svec les outres
Centres de Ressources ?

Le premier élément, ctest que cette
confrontation a aidé à la définition et à
la reconnaissance du concept. Pour
autant nos fonctionnements sont sans
doute un peu différents en raison des
populations qui ne sont pas les mêmes
et de la spécificité de nos histoires. Pour
avoir travaillé ensemble nous avons
néanmoins une philosophie commune,
sans pour autant être en situation de
concurrence ce qui est de nature à ras-
surer les pouvoirs publics sur nos rela-
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C'est encore un peu la campagne, mais la
ville grignote chaque année sur les champs.
Au loin, on aperçoit la masse du CHU, der-
rière à 6 km, Lille se devine plutôt qu'elle

Jean Savy

remier étabtissement créé voici près de 30 ans pour accueiLtir des enfants dêficjents
visuets avec handicaps associés jusqu'alors privés d' institutions spécif iques, [ ' IME
"LA PÉPINIÈRE" à Loos, près de LiLLe se place sous Le signe d'une étroite collabora-
tion entre professionnels et parents.

Marcel WATTEL est directeur du Centre La Pépinière à Loos.
I[ supervise également [e fonctionnement du Centre de
Ressources pour déficients visuels avec déficiences asso-
ciées, dont i[ a confié la direction à Dominique MATHON.
Initialement enseignant, maître formateur au Centre de
Préparation au CAEI à fEcole Normale de Lilte devenue
flnstitut Universitaire de Formation des Maîtres. c'est à [a
suite de sa rencontre avec |A.N.P.E.A. qu'i[ a créé, en
étroite collaboration avec cette association, voici près de
30 ans, ['IME LA PEPINIERE.

Le Centre de Ressources, précise.t-if n'aurait pu se réatiser sans lerpérience acquise
dans [e cadre de ['IME LA PEPINIERE.

ne se voit. L'IME "LA PEPINIERE'à
Loos créé voici près de 30 ans sur lTnitiati-
ve de I'ANPEA, par son actuel directeur
Marcel!ûanel, et en étroite collaboration

avec les parents du groupe du Nord de I'as-
sociation aligne dans un parc de 15 hec-
tares au gazon bien entretenu, une série de
pavillons en briques, en majorité en rez-de-
chaussée, qui abritent des lieux d'éducation

et de vie. Si à I'origine, l'établissement n'a
compté que huit pensionnaires, il accueille
aujourd'hui en internat de semaine 96
enfants et adolescents déficients visuels

avec handicaps associês, dont le recrute-

ment pour I'essentiel (80 /r/ porte sur le
Nord et le Pas-de-calais, également sur
I'Aisne, la Somme et I'Oise.

Premier établissement de ce type, I'IME
't-A PÉPINIÈRE' a dfi, pour ouwir, lutter

contre des préjugés qui faisaient des



enfants déficients visuels avec handicaps
associés des enfants réputés inéducables
pour lesquels il n'existait aucun établisse-
ment spécifique. Les établissements de
déficients visuels ne les acceptaient pas en
raison de leurs handicaps associés, les
autres les refusaient en raison de leur défi-
cience visuelle. Cette double exclusion a
êté au départ de I'IME "LA PÉPINIÈRE'
en apportant aux familles une réponse à
leur anente et à leur désarroi.

"lr{offe premier Ûaaail, confie Marcel
Wattel, a consisté à sortir les enfants du
nonde "végétal" olt "aninxel" dans lequel on
les aaait cantonnés jusqu'ehrs en lappuyant
sttr lcurs capacités, leurs ressources et non sur
lettrs manques ou leurs dffirences'. IJne
démarche qui n'a pu se faire qu'en raison
de la solidarité très forte, qui dès I'ouvertu-
re, a existé entre les parents et les profes-

sionnels. Celle-ci se poursuit corrrme peut
en témoigner la réunion chaque année des
uns et des autres au cours d'une kermesse
qui réunit pas moins de 1000 personnes.

Les enfants et ieunes accueillis souffrent
tous d'une pathologie ophtalmique qui

s'inscrit, la plupart du temps, dans le
cadre d'une affection plus vaste affectant
le système nerveux central :

a 46.5 % sont aveugles

a 41.5 % sont amblyopes

a 12 % d'entre eux présentent une cécité
corticale.

Tous associent à cette déficience visuelle
une déficience mentale sur laquelle vien-
nent se greffer des déficiences diverses :

O déficiences motrices : 38 %
O troubles du langage : 20 %
O handicap lié à la taille (nanisme) : 9 %
O épilepsie :34 oÂ, dont 13 % d'entre eux
ne sont pas stabilisés.
O troubles de la personn ahtê : 7 5 % (dont
autistes :25 %).

Avec les années, la Pépinière -et c'est une
constatation que I'on retrouve dans tous
les établissements de réadaptation- a vu
s'accroître la gravité des handicaps, I'asso-
ciation de la défrcience visuelle à I'autisme

associant un maximum de
difficultés.

MALADIES RrRft HANDTCAPS RARfS

U SALLE D'ÊDUCANAN SENSORI.NOTRICE

0n peut la considêrer comme un modèle du genre. 0n y trouve réunis :
- Une salle d'êveil où sont rassemblés de multiples jeux destinés à rtimuler les-
sens. comme une piscine remplies de bolles, un lit vibratoire, une baloncelle, un

caissan de rêsonancq etc..
- Un espoce de stimulotion visuelle pour
ceux qui ne sont pas totalement aveugles

où l'on travaille dans le noir avec des
lumières fl.uorescentes, des sources
fumineuses diverses.
- Une salle d'éveil qui s'adresse aux
très jeunes enfan6 à qui I'on s'effirce
de dispenser des activitb cognitives.
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IME U PEPINIERE - Allêe Glatigny - rue Poul DOUI'IER - 59120 L00S
Té1.03 20 97 12 00

Quand on I'interroge sur les espoirs que les
parents peuvent attendre de I'admission de
leurs enfants à I'IME, Marcel!flattel estime
néanmoins que la focalisation sur les
manques est particulièrement piégeante,
qu'à partir d'un déficit donné, la marge de

progression peut rester plus importante
qu'on ne le croit au départ, que tous les
enfants progressent parfois même de
façon spectaculùe et que tous les progrès

constatés, même les plus modestes, témoi-
gnent de ressources insoupçonnées chez
ces enfants dont I'expérience de vie les
amène bien souvent à se dépasser et à
créer de nouveaux horizons d'humanité.
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Un panel de seruices divers
La Pépinière est agréée au titre de I'an-
nexe XXIV quinquiès pour accueillir en
mixité des jeunes de 6 à 20 ans déficients
visuels et multihandicapés.
Il comporte :
O une section de première formation pro-
fessionnelle,
O un service d'aide à I'acquisition de I'au-
tonomie et à I'intégration scolaire,
O un service d'accompagnement familial
et d'éducation précoce pour les enfants
de la naissance à trois ans.
L'IME est divisé en trois services édu-
catifs :
O les petits de 6 à 12 ans,
O les moyens de 12 à 15 ans,
O les grands de 15 à 20 ans.
Avec à la tête de chacun, un chef de servi-
ce et la présence d'un médecin psychiatre
vacataire.
I1 s'y ajoute un service paramédical qui
regroupe notamment ; balnéothérapie,
salle de rééducation, orthophonie, salle de
psychomotricité, etc...
L'établissement bénéficie également d'une
équipe médicale très complète avec la parti-
cipation d'un médecin ophtalmologiste,
d'un neuropédiatre, d'un médecin de réédu-
cation fonctionnelle, d'un médecin généra-
liste. Chaque groupe d'enfants, suivant la
gravité des pathologies qu'il réunit va béné-
frcier d'un encadrement plus ou moins étof-
fé : lhébergement et la restauration se font
dans des pavillons séparés où chaque grou-
pe a sa salle à manger et de loisirs, des
chambres, une cuisine sous la responsabilité
d'une maîtesse de maison qui joue un peu
Ie rôle d'une mère de famille. Au total, l'éa-
blissement compte 107.70 équivalents
temps plein, dont 63 éducateurs. Son prix
de joumée est de 1 704.63F.
Chaque enfant va bénéficier d'activités
adaptées à ses besoins : des salles spéciali-
sées ont été aménagées : salle sensori-
motrice (ooir encadré), salle d'éducation
sffucturée pour enfants autistes aveugles,
salle informatique, salles d'activités cogni-
tives, ludothèque, AVJ...
Signalons enfin qu'une école à deux
classes existe au sein de l'établissement.

Des ateliers sont également mis à disposi-
tion : poterie, musique (ao'ir encadré) ,horn-
culture (ooir encadré), ferme, équitation...

MALADIES RARES, HANDICAPS RARES

L'ATEUER MUSIQUE

Il s'agit d'un atelier très libre où l'on ne force pas les enfants à opprendre ù jouer
d'un instrument, mais par le biais des sons, à s'expimer. 0n y voit des enfants
qui tapent sur un tambour, des qtmbales, pour ne citer que ces deux otemples
ou encore qui spontanément, se mettent ù danser. II y est foit appel aux
musiques les plus diverses. L'atelier de musique peut se prévaloir d'avoir consti-
tué un orchestre de 9 jeunes musiciens handicapês qui ont à leur octif la créo-
tion d'un cédérom de qualité.

Si la prise en charge de la rééducation et
des soins fait appel à de multiples tech-
niques, celle-ci souligne Marcel lffattel,

obéit à deux principes qui sont sans doute
pour beaucoup dans les résultats obtenus
et le bon climat qui existe entre profession-
nels et parents. Le premier consiste à faire
que la décision se prenne dans un esprit
d'équipe, le plus près possible des pra-
tiques ; le second consiste à donner aux
familles la possibilité de prendre leur des-
tin et celui de leur enfant en main, en s'ap-
puyant sur leur savoir-faire, en les asso-
ciant intimement à la vie de l'établissement
et en ayant toujours à I'esprit qu'ils sont
irremplaçables auprès de leur enfant.

Les enfants et adolescents accueillis à la
Pépinière vont y vivre pour certains, 14
ans durant. A leur sortie, i ls vont
s'orienter suivant leurs acquis, mais
aussi les possibil i tés d'accueil, vers un
CAT, un foyer occupationnel, ou dans
leur famille. "On assiste souvent, à leur
retour en famille, rernarque Marcel
Wattel, dans l'impossibilité pour les
parents de disposer des moyens néces-
saires pour les prendre en charge, à des
régressions. Un constat qui n'est pas

acceptable, ni sur un plan économique,
compte tenu des inaestissements anté-
rieurs demandés, ni surtout sur un plan

humain". I

LE JARDIN DES SENTEURS

L'atelier hofticole a réaLisé avec le concous des enfants un "jardîn des senteurs",
dont les différents pafterres traversés de longues allées sollicitent tous les sens :
Io vue, avec des fleurs très colorées, le toucher, avec des feuilles dffirenciées,
I'odorat, avec des plantes aromatiques, l'ouïe avec des plantes qui bruissent au
vent. Une fontaine sert de repère ouditif, les jardinières de fleurs sont à hauteur
de fauteuil rouLant et l'étiguetoge est à la fois en noir et en braiLle.
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La situation des personnes déficientes
visuelles multihandicapées est parfaite-

ment caractérisée par les deux critères
définissant le handicap rare :
ê taux de prêvalence très bas,
* nécessité d'une prise en charge très

spécifique.

La conjonction de ces deux critères
implique pour de nombreuses personnes)

enfants, adultes et leur famille, soit I'absen-
ce de solution adaptée au niveau départe-

mental ou régional, soit I'orientation vers
des structures ne pouvant pas répondre

techniquement à tous les besoins.

Face à cette réalité, le Centre Ressources
a deux frnalités essentielles :
s assurer la recherche, l'élaboration et la
mise en æuvre de réponses de proximité

afin d'éviter à la personne déficiente

visuelle multihandicapée, l'éloignement ou
la séparation systématique avec sa famille.
Ë créer des pôles régionaux, en associa-

tion étroite avec les structures existantes
et les parents) pouvânt) à moyen ou à
long terme, devenir eux-mêmes des

Centres Ressources.

Il s'agit donc de rétablir progressivement

I'équilibre des réponses adaptées sur

I'ensemble des régions en déconcentrant
les savoir-faire spécialisés et les supports
techniques.

Le multihsndkap - ploce de
lo déficience visuelle, pr;ut
on espérer des progrès

Il convient de rappeler certaines défini-

tions reprises par ailleurs au niveau
européen:

& le multihandicap nécessite des
approches spécifiques et nouvelles tant
sur le plan éducatif que thérapeutique.

t le multihandicap ne peut être subdivi-

sé dans ses composantes spécifiques.

Iæs différents handicaps ne shjoutent pas,

mais s'aggravent mufuellement, se poten-

tialisent, et confèrent à chaque personne

multihandicapée, une manière d'être au
monde fondamentalement originale.

LIntérêt de cette définition est d'insister

sur I'originalité de chaque personne

multihandicapée, originalité non réduc-
tible à la somme de ses handicaps.

L'acte de voir recouvre bien d'autres
choses que la vision elle-même (atten-

tion, affectivité, éducation, mémoire,

etc...). I joue un rôle essentiel dans le
développement de I'enfant (contact æil à
æil, interaction mère-enfant, saisie d'in-
formations, relation d'attachement...).

A elle seule, la déficience visuelle privant

I'enfant d'une stimulation sensorielle
primordiale, devrait être considérée
comme I'un des paramètres essentiels
dans les retards ou anomalies de déve-

loppement constatés.

L'association de cette déficience visuelle

avec une ou plusieurs autres déhciences
peut provoquer I'apparition et I'installa-

tion de troubles ou d'incapacités, qui, à
I'origine, n'étaient pas inclus dans l'étio-
logie ou dans le tableau clinique.

Certains tableaux cliniques mention-
nant des associations multiples
(exemple : retard du développement
sensori-moteur et intellectuel, troubles
du comportement ou de la personnalité)

datent parfois de plus de 30 ans, c'est à
dire d'une époque où ces enfants
n'étaient pas pris en charge de façon
adaptée ou pire, jugés inéducables.

I-es recherches pêdagogiques et thérapeu-
tiques ont permis de mette en évidence :

& qu\rne prise en charge precoce et adap-
tee ameliorait grandement le pronostic,

S que lbpproche initiale devait être globale.

L'importance dtne approche stimulan-
te) respectant I'enfant n'est plus à

démontrer. La plasticité cérébrale de
I'enfant est d'autant plus mobilisable que

I'enfant est jeune,les stimulations se doi-
vent d'êne le plus précoces possible.

L'accent est donc mis sur I'importance
de ces stimulations précoces qui, dans
une ambiance affective et relationnelle
chaleureuse, ont poru objectif d'aider
Ienfant à être réceptifà tout ce qui I'en-
toure, à lui apprendre à utiliser ses
organes de perception en coordination
avec le développement de ses activités
motrices, et de le faire passer du rôle de
zujet passif-réceptif à celui de sujet actif
maître d'æuwe de son développement.

Mettant à profit ce type d'approche,
nous avons pu constater en matière de
stimulation visuelle qu'une action adap-
tée en ce domaine peut amener I'amélio-
ration sinon la disparition de certains
troubles ou incapacités.

De même, nous avons pu constater
qu'une action précoce et adaptée tant

dans le domaine de la sensorialité de
suppléance que dans la discrimination
progressive des messages, de la commu-
nication, de la stabilisation psycho-

affective, peut également amener une
amélioration parfois spectaculaire de
I'efficience visuelle.

Les demondes
Pour les institutions ou services, c'est
bien souvent I'association des troubles
qu'ils soient d'ordre comportemental,
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moteur ou intellectuel en plus du déficit
visuel qui justifie la demande d'aide au
Centre Ressources. Car ces troubles
associes font d\rne part, échec aux tech-
niques habituelles de prise en charge des
déficients yisuels et nécessitent des tech-
niques spécifiques et complexes que les
équipes formées en général au mono
handicap ne peuvent appréhender sans
formation complémentaire.

Inversement, les structures habilitées à
recevoir des enfants multihandicapés
interpellent le Centre Ressources afin
d'affiner leurs méthodes éducatives par-

fois limitées par la déficience yisuelle.

Pour les familles, la demande est sou-
vent très précise, elles souhaitent au-delà
d'un lieu d'écoute, d'une information,
d'un diagnostic... avoir la capacité de

s'approprier des techniques, un savoir-
faire, qui, au quotidien, leur permettra

une prise en charge éducative globale de
leur enfant, tant sur le plan cognitif que

du développement général et des actes
de Ia vie quotidienne.

Certaines demandes, qu'elles viennent de
parents ou de professionnels, se situent
dans la recherche d\rn placement adapté.
Nous sommes confrontés à des jeunes

dans leur milieu familial, sans aucune solu-
tion éducative ou à des strucnres qui veu-
lent bien les accueillir, mais ne peuvent

assurer leurs problèmes spécifiques en leur
garantissant un projet éducatif adapté.

De même, l'établissement d'un bilan
d'efficience visuelle nous est souvent
adressé, car il s'agit au-delà d'une acuité
visuelle déjà déterminée par un profes-

sionnel du secteur d'origine, de mettre
en évidence les stratégies éducatives les
plus propices au développement du
reste visuel, en tenant compte de I'inter-
action des autres déficiences.

Les moyens mstêriels
et humoins
du Centre Ressources
A lheure acflrelle, le CenEe Ressources uti-
lise les infrastructures de IIME I-A PEPI-
NIERE, qu'il s'agisse des espaces éducatifs
et Ééducatifs ou des espaces administratifs.

MAUDIES RARES, HANDICAPS flTflfS

La création des Centres Ressources
étant inscrite dans une dimension expé-

rimentale, il paraissait en effet plus réa-
liste de pouvoir évaluer les besoins et de
pouvoir effectuer des projections réa-
listes avant d'amorcer une politique ten-

due vers une plus grande autonomie.

Autonomie qui restera toute relative. IÆ
Centre Ressources continuera à bénéfi-
cier des équipements spécialisés de " la

Pépinière " ainsi que ponctuellement de

son plateau technique.

Les personnels du Centre Ressources
dont I'expérience et le savoir-faire ont

été acquis dans le cadre de I'Institut
continuent partiellement à y exercer.

La proximité et I'interdépendance
contribueront à développer de nouvelles
synergies.

L'équipe du Centre Ressources compte
aujourd'hui 1l personnes de qualifica-

tions différentes et dont les temps d'in-
tervention correspondent à une premiè-

re évaluation empirique des besoins.

Le nombre des demandes d'urant le der-
nier trimestre 1998 (date d'officialisa-
tion du centre) a été extrêmement
important et, même si depuis un an, iI

était possible de discerner I'importance

de la demande, I'afflux des dossiers a
dépassé les prévisions.

Iæ premier bilan ne met pas seulement en
relief I'aspect quantitatif mais aussi et sur-

tout, qualitatif des dossiers en présence.

Le multihandicap associé à la déficience
visuelle implique d'emblée une très
grande diversité des situations.

A cette diversité vient s'adjoindre ici une
complexité accrue liée à des paramètres

comme:
O l'éloignement des sites d'intervention,
lla configuration des infrastructures médi-

co-sociales spécifiques à chaque regiorS
I la multiplicité des interlocuteurs en
présence pour chacune des situations

concernées.

Chaque intervention nécessite un inves-
tissement technique, horaire et humain
très important, car la priorité ayant été
placée dans la qualité de la réponse
apportée, de multiples registres sont

coniointement mis en æuvre dans le

traitement de lTntervention (rencontres,

bilans, rapports, élaboration de docu-
ments techniques, vidéo, etc...)

Ainsi, compte tenu de ces paramètres, le

dêlai d'intervention est actuellement

d'environ deux mois et tous les efforts

de l'équipe sont concentrés sur la stâbili-

sation, sinon la réduction de ce délai.

Si I'on ajoute, enfin, à ce constat qurau-

cune véritable politique d'information

n'a été encore réalisée auprès des diffé-

rentes instances susceptibles d'orienter
les demandes et que la plupart des

appels proviennent directement des

familles ou d'institutions par le proces-

sus du bouche à oreille, il semble évident
que le délai d'intervention soit I'une de

nos préoccupations majeures.

Les priorités
En lien avec la problématique évoquée
précédemment, certaines priorités ont

été dégagées, ce qui ne signifie pas pour

autant quril existe pour nous des missions
prioritaires ou des missions secondaires.

Dans la philosophie qui est celle d'un
Centre Ressources, toutes les missions

sont en interaction permanente et donc

d'importance égale.

I1 nous a fallu cependant conjuguer nos

efforts et nos moyens dans deux

domaines essentiels :

I I'intervention directe auprès des per-

sonnes et des familles,
O I'intervention auprès d'équipes ou de
structrres accueillant des personnes

défi cientes visuelles multihandicapées.

En effet, il s'est avéré rapidement que la

situation d'isolement de nombreuses
familles étant parfois plus critique que ce
qu'il était possible dTmaginer, nous ne pou-

vions laisser sans réponse leurs demandes.

Parallèlement, la volonté de certaines

structues d'adapter au mieux leur prise

en charge d'enfants déficients visuels

multihandicapés ne pouvait, elle aussi

rester sans réponse : nous pouvions nous

appuyer sur une dynamique institution-

nelle, sur des motivations réelles et affir-

mées, ce qui garantissait, dans une certai-
ne mesure, I'efficacité de I'intervention.



Dans ces deux domaines, où notre action

s'est prioritairement mise en place, les

besoins sont évidents, mais les chiffres

actuels, quoique importants dans une
période d'activité relativement courte) ne

nous permettent pas d'affumer, mais
simplement de formuler des hypothèses.

Les demandes provenant des familles

dewaient se stabiliser en nombre (ce qui

ne va résoudre en rien le problème du

cumul et de la durée des actions).

FIAUDIES RARES, HANDICAPS frTREs

Par contre, il est probable que celles pro-

venant des professionnels ou de struc-
tures spécialisées dans I'accueil d'enfans
polyhandicapés augmentent, car lïmpact

des renconûes et des sessions d'informa-

tion ou de sensibilisation est réel.

En effet, de nombreux enfans polyhandi-

capes (ou viaimes de sequelles de trauma-
tismes crâniens, par exemple) présentent

une déficience vizuelle souventtrès difiole
à chifter et à analvser. L'évocation et le nai-

tement dTrne situation isolee, en apparence,
font fréquemment émerger des situations
similaires dans la même structure.

Ce type d'actions est donc très intéres-
sant pour les enfants et les équipes, mais
aussi dans le domaine de la gestion des
interventions du Centre Ressources :

une concentration de problématiques

similaires évite les dispersions et permet

un travail en profondeur beaucoup plus

effrcace et durable dans les effets.

t
f}

r l

f-î
L,---il

I

^-l'
a--#'

. - - L t

ulË
ttl
rrJ

f}r
-$

Chacun de ces enfants a été reçu dans le cadre du Centre et,
à l\ssue des bilans, des indications quant aux âxes de travail
ont été fournies.

Le souci de l'équipe du SESSAD étant non seulement de
répondre de façon plus adaptée aux besoins de ces six

enfants, mais également dtêtre en mesure de mieux cerner
les problèmes visuels en prévision de situations similaires,
une demande de formation est formulée pour 12 profes-

sionnels du service.

En mars 1999, une session de sensibilisation a donc été orga-
nisee, pendant laquelle des notions de base ont pu être trans-
mises. I-es échanges et labord de techniques simples d'obser-
vation et d'évaluation permettront à ces professionnels de
mettre en ceuvre une prise en charge globale adaptée, et, ainsi
de prêvenir d'autes troubles ou problématiques supplémen-
uires lies à la non prise en compte de la déficience visuelle.

ii*gs:*;:g* *,Te,=:pJs
M. et Mme X font appel au Centre Ressources en sep-
tembre 1998. La demande concerne leur fils âgê de 5 ans,
prêsentant une cécité et un retard de développement,
L'enfant étant par ailleurs accueilli dans un IME, I'interven-
tion du Centre Ressources a pour objectifessentiel de don-
ner des conseils arD( parents quant à I'acquisition d'une cer-
taine autonomie dans la vie quotidienne, de repères et de
regles. Mais parallèlement, il s'avère que Ie deuxième enfant
de M et Mme X, une petite fille âgée de moins d'un an, est
atteinte de la même pathologie. L'intervention des éduca-
trices est ici centrée sur la stimulation précoce, l'éducation
sensorielle alin de limiter au maximum I'apparition de
troubles ou de retards associés.

La collaboration entre les parents et les éducatrices du
Centre Ressources s'est instaurée rapidement et une ren-
contre avec l'équipe des établissements accueillant les deux
enfants a permis d'êchanger sur les techniques et les objec-
tifs qui viendront complêter harmonieusement tout ce que
M. et Mme X ont déjà mis en æuvre à la suite des diverses
rencontres à domicile et dans le cadre du week-end organi-
sé par le centre.

fles exemptes de répanses
i=ææf*r sës;*Fd*
Durant les vacances de février 1999,le Centre Ressources a

organisé un week-end de rencontre entre parents et profes-

sionnels.

Douze familles (incluant, dans la plupart des cas, les frères

et sæurs de I'enfant déficient visuel et pour ceraines égale-

ment les grands-parents) ont participé à cette " première ".

Toutes ces familles avaient déjà eu une rencontre au moins

avec I'un des intervenants du Centre à leur domicile.

Venant de Bretagne, Normandie, de la région Parisienne et

de la région Nord-Picardie, les parents ont pu pratiquer

certaines activités avec leur enfant, assister à des séances de

travail ou de rééducation, échanger avec les intervenans du

Centre Ressources.

La convivialité des différents temps de rencontre a sans

aucun doute constitué une expérience très forte d\rn point

de vue émotionnel et surtout très riche en informations, tant

pour les parents que pour les professionnels présents.

A l'évidence, ce type d'action répond pleinement aux

besoins des familles face à lïsolement, face aux questions

incessantes que provoquent la déficience visuelle et les

troubles ou déficiences associés, face également à la neces-

sité de reconstruire un projet dynamique avec leur enfant.

D'autres rencontres de ce type seront programmées ulté-

rieurement, en fonction d'impératifs organisationnels, mais

également en fonction des moyens dont disposera le

Centre. Ce dernier point étant en lien étroit avec les limites

évoquées précédemment.
g  ' 1  4
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Un SESSAD de la région accueillant des enfants polyhan-

dicapés dont plusieurs présentent une déficience visuelle

grave, s'adresse au Centre Ressources afin que des bilans

d'efficience soient réalisés et que certaines orientations dans

les propositions éducatives puissent être élaborées.
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Le Centre de Ress ources

M. Dumout in

ouvez-vous préciser l'objet de votre Centre de Ressources ?
Notre Centre de Ressources est destiné à la fois à des enfants et adotescents sourds
mutti-handicapés et à des enfants dysphasiques multi-handicapés. Ces enfants ont tous

en commun de souffrir de graves troubtes de |'a communication en relation avec une carence
linguistique majeure, |.e plus souvent dus à des dysfonctionnements neurologiques complexes
d'origines diverses. Ils ont également en commun de prêsenter des atteintes associées qui [imi-
tent parfois considérablement leurs capacités de suppléance et les rendent très dépendants.

Ces enfants sont en grande souffrance.
Leur isolement est constant, s'accroît au
fil des ans et comporte un risque majeur
pour Ieur épanouissement psychique et
relationnel. Il convient donc de leur pro-
poser de toute urgence un moyen de
communication palliatif dont ils puissent

se saisir et auquel I'entourage accepte de
souscrire.

Il ne s'agit pas nécessairement d'enfants
sévèrement polyhandicapés ou grave-

ment atteints sur le plan de la personnali-

té. En revanche, ce sont toujours des
enfants "atypiques", déroutants, voire
dérangeants pour I'entourage. En effet,
une des spécificités du handicap linguis-
tique réside dans le fait d'être partagé : la
difficulté de communiquer affecte tout
autant les familles, les pédagogues, les
rééducateurs, autant que I'enfant. Les
uns s'ingénient à contourner I'obstacle
linguistique et à trouver des systèmes de

compensation. Les autres se

(1) Centre Robert
Laplane 33 rue David
75013 Paris
fêL.01 45 89 13 16

résignent ; alors les échanges s'appau-
vrissent, l'éloignement réciproque est
inéluctable.

Pour ces enfants sans langage, et par sur-
croît victimes d'atteintes associées, il n'y a
pas de modèle préétabli, ni pour la réédu-
cation, ni pour la pédagogie. Il importe de
comprendre ce qui est spécifiquement en
jeu pour chacun et d'être inventif. Quelle
que soit la situation, la priorité est de
trouver un système de communication
qui permette à I'enfant d'échanger avec
autrui et d'accéder aux apprentissages qui

lui sont nécessaires.

La mission du Centre de Ressources est
de repérer ces enfants, de les recenser,
d'évaluer leurs besoins particuliers et de
contribuer, là où ils se trouvent, à favori-
ser la mise en ceuvre de projets adaptés.

Cette action, pour être efficace, nécessite
un échange constructifentre le Centre de
Ressources et les personnes qui tra-
vaillent avec les enfants, le Centre de
Ressources ayant pour mission essentielle
d'informer sur les aspects spécifiques du
handicap et de transmettre sur le terrain
un savoir-faire acquis par I'expérience.

A plus long terme, il s'agit pour le Centre
de Ressources de mettre en ceuwe un tra-

vail en réseau qui permette la mise en

commun des idées et des réalisations afin

de mener à bien une réflexion plus généra-

le et d'aboutir à la création de relais régio-

naux qui deviennent eux-mêmes centres

de ressources. Dans la même perspectile,

notre cenûe aura pour objectif d'encoura-
ger I'ouverture de sections spécialisées rat-

uchées à des structures existantes.

A-t-on une idêe du nombre de ces enfants ?

Non pas waiment.

Malgré certaines tentatives d'études statis-

tiques, il est difficile de se faire une idée
juste du nombre d'enfants concernés. A

partir de quel moment va-t-on) par

exemple, inclure un enfant sourd dans la

catégorie des sourds-multi-handicapés ?

Sur quelles atteintes et sur quels signes se

fondera-t-on ? La surdité peut en effet,

s'inscrire dans toute une variété de patho-

logies complexes, évolutives ou non, dont

certaines manifestations, non immédiate-

ment repérables, et pourtant très invali-

dantes, sont à rechercher et à analyser. A
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I'inverser la surdité, elle-même, peut échap-
per pendant de longues années au dia-
gnostic si elle ne fait pas I'objet d'une
recherche systématique. Elle n'est en effet
pas facile à identifier chez un enfant poly-

handicapé ou chez un enfant infirme

moteur cérébral souffrant d'un grave

trouble de la parole ou encore chez un

enfant atteint de troubles de la personnali-

té etc... C'est donc parfois tardivement que

I'on découwe une surdité chez ces enfants
qui alors changent de catégorie statistique.

Bref, qu'il s'agisse des sourds-multi-han-
dicapés ou qu'il s'agisse des dysphasiques

multi-handicapés, aucune étude statis-
tique valable ne pourra être menée sans
un important travail préalable : travail

d'identification, d'évaluation et de défini-

tion des différents facteurs invalidants

susceptibles d'entrer dans le concept du
multi-handicap.

Le multi-handicap entrant avec une fré-
quence non négligeable dans le cadre de

nombreuses pathologies évolutives, on
peut penser qu'il y a plus d'adolescents
que d'enfants sourds multi-handicapés. Il
est probable que cette statistique diminue

ensuite avec l'âge du fait des risques de

mortalité qui s'accroissent alors.

Quelle est I'importance rêciproque des dif-

fêrents handicaps et leurc rêpercussions

dans lo vie des enfants ?

Les cas sont trop particuliers et trop dif-
férents les uns des autres pour que nous
puissions répondre de manière exhausti-
ve à votre question.

Nous observons en effet qu'il existe une

vanété considérable d'atteintes qui se combi-
nent différemment drun enfant à I'auue. Ce
qui est déroutant, c'est le caractère multifor-

me de chacune d'entre-elles, avec des consé-
quences variables d'un sujet à I'auûe. Il exis-
te, par exemple, toutes sortes de formes de
surdité, toutes sortes de pathologies graves

du langage, toutes sortes de slrrdromes neu-

rologiques qui eux-mêmes enûaînent toutes

sortes de dysfonctionnements neuro-phy-
siologiques et psychologiques.

Les différents handicaps qui en résultent

se conjuguent et se potentialisent mutuel-

lement, chaque combinaison engendrant

une entité spécifique de configuration
rare. Chaque enfant est un cas singulier

avec des besoins propres.
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Parmi les répercussions que nous ne pou-

vons donc pas toutes énumérer ici, I'une
cependant est constante et touiours grave,

car elle comporte un risque majeur de sur-
handicap. Nous voulons parler de I'isole-
ment linguistique très grand dans lequei

chaque enfant se trouve et que nous avons
évoqué précédemment. Les conséquences

sont drautant plus cruciales qu'il existe une
dépendance physique ou sensorielle asso-
ciée ou encore que la carence linguistique
est totale. Le sentiment de solitude et la
souffrance qui en découlent vont grandis-

sant et chaque sujet va réagir d'une façon
qui lui est propre. L'un s'enfoncera dans
un enfermement dangereux, I'autre déve-
loppera un comportement violent qui fera
peur, un troisième, une hyperactivité que

l'entourage ne tolêrera pas, etc...

Rassembler
les connaissances,

les ar"ticuler
entre eltes

avec la pratique
sur [e terrain

Pour les enfants dysphasiques qui au
départ vont le plus souvent à l'école,
l'échec scolaire est constant et la margina-
lisation sociale est de plus en plus grande.

Le fait de proposer à ces enfants un moyen
de communication dont ils puissent se sai-
sir est comme une bouée de sauvetage qui

sort peu à peu chacun de son isolement et
de son marasme. L'acquisition d'un systè-
me de substitution pour les uns, I'acquisi-
tion d'une parole même élémentaire pour

les autres, vont changer leur vie, même si
des contraintes parfois imporiantes subsis-
tent du fait de leurs ûoubles associés.

Les soins dispensés et l'éducotion reçue
aboutissent-ils à des progrès significatifs ?

Oui, incontestablement.

L'éducation précoce, d'abord, joue un rôle
primordial, surtout pour les enfants sourds, à
condition que la surdité ne soit pas ignorée et
que, dès leur très jeune âge, ils soient adressés
à des structures spécialisées d'emblée orien-
tées vers les problèmes de communication,
structures ayant une borure connaissance de
la surdité. L'éducation précoce permet

d'éveiller très tôt les potentralités des jeunes

enfants, en particulier leurs potentialités lin-
guisnques. Elle permet aussi de déceler toute
anomalie du développement et de stimuler
très tôt des fonctions déficitaires. L'éducation
prêcoce permet enfin de mettre en place tès
rapidement un partenariat enûe familles et
professionnels. Les uns apportent de leur
enfant une connaissance acquise au quoti-

dien et dans une relation privilégiée, les
autres apportent ur savoir et un savoir-faire
concernant la maladie et le handicap.
Ensemble, ils partagent leurs regards respec-
tifs sur I'enfant, leur questionnement et les
réponses qu'ils y apportent. Ensemble, ils
apprennent à ûouver les voies de communi-
cation avec lenfant.

L'éducation spécialisée ensuite - elle est
quasi inéluctable. Cette éducation est
d'autant plus réussie qu'un partenariat
peut être maintenu avec les familles, à
condition que celui-ci revête d'autres
formes que pour le tout petit. La réussite
de cette éducation nécessite que deux
objectifs soient remplis :

O L'amélioration des fonctions défici-
taires de I'enfant en lui proposant un tra-
vail de rééducation auquel il apprenne
progressivement à souscrire et à collabo-
rer. Ce travail parfois très lent et labo-
rieux porte des fruits incontestables si
I'on a le courage d'y croire et de s'y tenir.

O Le développement de la pensée de
I'enfant et l'êlargissement de son champ
de connaissances en s'appuyant sur les
compétences qui sont les siennes.

L'individualisation de la pédagogie, I'imagina-
tion créatrice des intervenants sont les clés du
progrès de ces enfants tant sur le plan de la
communication que des apprentissages. Leur
devenir d'adolescents et d'adultes en dépend.
L'expérience nous prouve que c'est à ce prix
que cerx qui ont la chance de ne pas souffrir
d\rne dépendance physique trop importante,
peuvent espérer sortir de la marginalité et
s'inscrire dans une ceraine vie sociale.
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Quand et comment ovez-vous démorré le
Centre de Ressources ? Quelles ont étê les
difficultês rencontrêes ?

Si le Centre a officiellement démarré le
15 novembre 1998, son mandat s'inscrit
en fait dans le prolongement de I'action
particulière que nous menons depuis
I'ouverture en 1987-88 du Centre pour

Enfants. Cette structure destinée à des
enfants sourds ou dysphasiques multi-
handicapés avait un projet qui était alors
innovant. Ce Centre ne pouvant satisfaire
toutes les demandes, nous avons été rapi-
dement sollicités par des équipes variées
d'Ile de France et parfois par des équipes
plus lointaines pour les aider à élaborer
des projets spécifiques de prise en charge.
Pour ces enfants nous avons été amenés :

O à préciser la nature de leurs troubles et à
en analyser les répercussions fonctionnelles,

O à repérer les domaines préservés et les
compétences sur lesquelles s'appuyer,

O à rechercher les voies de communica-
tion, mêmes inhabituelles, permettant la
mise en place de moyens de communica-
tion substitutifs,

O à proposer des projets thérapeutiques
et pédagogiques spécifiques,

O à éclairer les équipes et les familles sur
les particularités des troubles, etc...

Malgré son ampleur, la mission qui a été
confiée au Centre de Ressources ne nous
prend donc pas au dépourvu. Elle est en
droite ligne de cette "activité resslurces"
déià rnise en place et aussi dans la droite
Iigne de I'expérience que nous avons
acquise dans le quotidien du suivi des
enfants accueillis au Centre depuis à pré-

sent douze ans.

Il n'en reste pas moins que le démarrage
du Centre de Ressources est difficile, car
si nous souhaitons que ses fondements
soient solides, il faut prendre le temps
nécessaire. Il importe en particulier de
mettre en place une équipe qui corres-
ponde bien aux besoins et qui puisse

répondre à des demandes de nature diffé-
rente. La solution de facilité était de
constituer exclusivement l'équipe du
Centre de Ressources avec des personnes
issues de l'établissement auquel il est rat-
taché. D'une part, c'eût été au détriment
de cet établissement et I'aurait fragitsé, ce
que nous ne souhaitions certainement
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pas. D'autre part, pour le Centre de
Ressources nous nous serions privés du
concours de personnes ayant acquis dans
d'autres lieux une expérience profession-

nelle en synergie avec notre mission.

Nous ajouterions volontiers que ce pour

quoi nous sornmes rnandatés est tellement
spécifique et complexe que nous devons
résister à deux types de pressions :

- d'abord des demandes d'aides en urgence
pour des situations, bien sûr dramatiques,

mais qui ne sont pas de notre ressort,

- ensuite une demande de réussite immé-
diatement prouvable alors que comme
nous I'avons déjà évoqué, il faut pour

chaque enfant inventer et innover.

Quels sont les moyens matêrîels et
humains dont dispose Ie Centre de
Ressources ?

Le Centre de Ressources dispose d'un
local attenant au Centre pour Enfants
Pluri-Handicapés, auquel il est rattaché,
local en voie d'aménagement. Une partie

seulement de I'activité aura lieu dans ces
locaux, le Centre ayant pour vocation de
se déplacer vers les structures et les ser-
vices où il doit intervenir.

L'action du Centre de Ressources étant,

en quelque sorte) conçue comme

"SeraicePublic", le budget alloué à celuici
doit théoriquement faire face à la quasi-

totalité des dépenses engendrées. Aucune
intervention n'est à charge ni des struc-
tures, ni des familles, sauf peut-être en ce
qui conceme leurs propres déplacements
vers le Centre (cette question fait encore
I'objet d'un débat administratif).

Le budget du Centre lui permet de fonc-

tionner avec une équipe pluridisciplinaire
qui comporte un noyau de six ou sept per-

sonrrcs (cinq m équfuabnt temps pbin) autow
duquel gravitent des personnes dont I'acti-
vité plus ponctuelle est surtout une activité
de conseil (par exemple des médecins). Au-
delà de leurs compétences techniques et de
leurs qualifications initiales, les personnes

sont choisies en fonction de leurs capacités
d'adaptation à des situations nouvelles et
(oz) inhabituelles et de leurs aptitudes à
transmettre leur expérience. Ces personnes

qui ont un long passé sur le terrain, ont
toutes une approche multidimensionnelle

de lindividu et une conscience aizuisée du

manque existentiel engendré parune caren-
ce linguistique.

Notre activité est en pleine construction.
Iæs moyens qui nous sont donnés nous suf-
fisent acnrellement, ce qui risque de ne plus

être le cas ultérieurement. Ce que nous

demandons, Cest une beaucoup plus gran-

de souplesse d\rtilisation de ce budget; c'est
également que la part du budget non utili-
sée au départ du fait de la montée en char-
ge progressive de I'activité ne nous soit pas

reprise. Du temps nous est encore néces-

saire pour mieux cerner nos besoins de
fonctionnement, en ayant bien sûr le souci
de ne pas gaspiller les deniers publics.

Parmi les 9 missions qui vous sont
confiêes, quelles sont celles qui vous
paraissent prioritoires ?

Toutes celles qui impliquent un travail
immédiat sur le terrain. Evaluation et

compréhension des particularités d'un
enfant, transmission d'un savoir-faire
autour de lui. Collaboration avec les

équipes concernées. Echanges avec les

familles. Contribution à la mise en ceuvre

d'un partenariat entre ces familles et les

équipes de terrain.

Parmi les enfants pour lesquels nous

sommes sollicités, très peu d'entre eux sont

sans solution aucune ; rares sont les
parents totalement isolés avec leur enfant à
charge. Nous nous adressons plutôt à des
enfants pour lesquels les réponses sont mal

adaptées par manque de moyens. Pour

eux, il faut imaginer une meilleure façon

d'utiliser les moyens existants.

Toutes les autres missions qui nous sont

confiées ne pourront être mises en place
qu'à partir de cette action sur le terrain.

En ce qui concerne la formation, les

connaissances théoriques sont dispensées
dans les diverses journées, colloques, sémi-

naires, etc..., qui sont proposés tout au
long de I'annêe. Ce qui revient au Centre
de Ressources, c'est de rassembler ces
connaissances qui sont acquises par cha-

cun de façon dispersêe, de les articuler
entre-elles, et surtout de les articuler avec
la pratique sur le terrain. On retrouve là, le

concept de "d,éharance d'un savoir-laire" êla-

boré lors du groupe de travail au Ministère
et qui constitue également une de nos mis-

Isions principales.
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u terme de ces trois interviews, nous avons réuni Mme [e Dr Dumoulin, M. Souriau
et M. Wattel pour leur demander de nous faire part de leur réflexions communes sur
les Centres de Ressources.
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M.Wanel a insisté sur la nécessité de dis-
poser d'outils d'évaluation fiables mais

faciles à manier, afrn de ne pas avoir à y

consacrer tout son temps. Ces outils,

même si leurs activités sont sensiblement

différentes devraient selon Mme le Dr

Dumoulin être les mêmes pour les trois

Centres de Ressources. Sur ce sujet,

MM. Souriau etWattel sont déjà entrês

en relation avec des organismes dont on
peut penser qu'ils pourraient être agréés

soit par le Ministère, soit par les DDASS,
qui auraient pour mission, à partir d'un

cahier des charges, d'élaborer les outils

d'évaluation, puis dans un deuxième

temps de les suivre.

Il apparaît que les trois Centres de

Ressources entretiennent de la manière la

plus régulière possible, soit ponctuelle-

ment soit d'une façon informelle une rela-

tion. Celle-ci est particulièrement impor-

tante au stade actuel de réalisation des

Centres de Ressources, qui ont à régler

de nombreux problèmes et à rester cohé-

rents dans leur démarche. Cette relation

n'est pas confinée aux seuls responsables

et êquipes des Centres de Ressources,

mais débouche également sur des colla-

borations extérieures. Elle s'appuie, a rap-
pelé Mme le Dr Dumoulin, sur une colla-

boration déjà ancienne commencée dans

le cadre du Groupe de Travail qui s'est

constitué sur ce sujet au ministère. Celui-

ci dans ses travaux prêparatoires a pris en

compte à la fois le contenu du projet et

des éléments budgétaires. L'évaluation a

dès le départ été au centre de ses préoc-

cupations, notamment l'évaluation cli-

nique qui pour les populations de sourds-

aveugles, d'aveugles multihandicapés est

très spécifique, même si ces populations

ont en commun un handicap sensoriel,
comme I'a fait remarquer M. \fattel, qui

induit sensiblement les mêmes contenus

et la même démarche.

Tous les trois se rejoignent également
pour estimer qu'à lTssue de la phase expé-

rimentale sur les Centres de Ressources
qui est de 5 ans, il leur sera nécessaire

d'établir en commun un bilan des trois

structures. D'ores et déià, M. Souriau esti-
me que certaines préoccupations ne sont
pas prises en compte dans les dispositifs

existants et qu'il faudra mettre en place,

notamment au niveau des adultes, dont le

nombre dewait aneindre les 2 à 3.000, des

stucnlres et des procédures relais. C'est le

cas des personnes âgées pour lesquelles

les Centres de Ressources peuvent avoir

un rôle de conseil auprès des maisons de

retraite qui les accueillent. Et de citer le

cas des personnes dont les surdités diffé-

rentes rendent impossible le réglage au

bon niveau sonore pour tous de la télévi-

sion. La mise en place d'un système d'am-
plification individuelle qui ne représente
pas un cofit excessif leur permettrait

d'écouter sans se gêner les uns les autres.

La demande de formation à travers toute
la France est importante. La dispersion

des personnes intéressées rend nécessaire,

à fait remarquer M. Wattel la création de

relais, qui permettrait de travailler avec

des équipes locales. La création d'un sys-

tème de réseau rattachée à des strucûrres

existantes est ressentie également par le

Dr Dumoulin et M. Souriau, si I'on veut
prendre en charge tous les cas isolés sur le

territoire, ce qui correspond à un des

objets que se sont fixés les Centrès de

Ressources. |
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Dr Lucile Georges-Janet

ans Le cadre des interv iews réaLisés pour ce numéro nous avons demandé au Dr
Lucife Georges-Janet de traiter des "malodies rares ou syndromes invalidants entrant
dans Ia catégoie des polyhandicapés". El[e y était particulièrement désignée pour

avoir été pédiatre, attachée-consultant de neuropédiatrie à Paris à ['hôpitaI Trousseau, à
I 'hôpital Herold, à [ 'hôpita[ Robert Debré, puis Directeur médical du CESAP et être actuelle-
ment adminjstrateur du Groupe Polyhandicaps France ainsi  que Membre du Ctub
InternationaL de Pédiatrie SociaLe.

Quand peut-on parler de "moladîe rore" ?

Une maladie est dite " rare " lorsque sa
prévalence (nombre de sujets atteints par

rapport à la population de référence,
c'est-à-dire même classe d'âge) est infé-
rieure à 0,5 %o (0,8 %o aux USA).

Le paradoxe réside dans la grande diver-
sité de ces maladies, dont on recense plus

de 5.000 à I'heure actuelle. Chacune de
ces maladies intéresse peu de personnes

mais au total le nombre de sufets affectés
est loin d'être négligeable. Leurs patholo-
gies et leurs besoins de soins sont d'une
extrême variété.

Pour quelles raisons ces maladies tien-
nent-elles octuellement une place impor-
tonte dons les préoccupotions de sontê
publique ?

Tbut d'abord, les malades et leurs familles
ont un sentiment très fort d'isolement, de
méconnaissance de leurs besoins particu-
liers qui est très dur à porter, et qui a
poussé ces familles à se grouper en
Associations nécessairement de petite

taille, mais très actives parfois, dans deux
orientations principales : le soutien
mutuel des familles qui connaissent plus

ou moins la même problématique, le désir

de stimuler la recherche dans ces
domaines très pointus, tout en favorisant
I'information.

Les pathotogies et les besoins de soins
sont d'une extrême variété (ci-dessous,
syndrome de RETT).

En effet, ces maladies, du fait de leur
rareté, sont mal connues des praticiens
qui ont peu de chances d'en rencontrer
dans une carrière médicale. Leur dia-
gnostic est donc souvent tardif - s'il est
fait - leur confrmation demande souvent
des bilans compliqués, même si des exa-
mens simples d'orientation devraient ani-
rer I'attention s'ils sont bien pris en comp-
te - pour certaines d'entre elles.

Enfin ces maladies, qui dans 80 % des cas
ont une base génétique, font I'objet de

recherches physiopathologiques et biochi-
miques très pointues, qui visent à chercher
des marqueurs, à déterminer les gènes en
cause, à dépister les porteurs sains et éva-
luer les risques génétiques, et enfin à pro-

mouvoir des thérapeutiques spécifrques
lorsque c'est possible. Il est important de

souligner que les Associations jouent un
rôle clé dans ces recherches puisqu'elles

regroupent les malades et leurs familles et
facilitent donc les études épidémiologiques

et génétiques - dans le respect du secret
professionnel et des bases éthiques.

Enfin - et ce n'est pas le moindre problè-

me - les thérapeutiques spécifiques lors-
qu'elles existent, sont parfois coûteuses et



nécessairement non rentables car réser-
vées à un marché fort étroit, et donc la
recherche dans ce domaine est peu sti-
mulée - c'est ce qui a conduit à la notion

de médicaments orphelins pour lesquels
des mesures particulières d'aide à la
recherche et à la commercialisation sont
en cours d'élaboration (Eurordis).

Quelles relotions entre "moladies rtres"

et "hondicops rores" ?

O Toute maladie ne donne pas systémati-
quement lieu à des incapacités fonction-
nelles, génératrices de handicap.

O A I' inverse, beaucoup de personnes

handicapées, en dépit des déficiences ini-
tiales, ne sont pas considérées comme des
malades.

O Et enfin, les handicaps dits "rares" ont
parfois à leur origine une maladie relati-
vement courante (la rubéole en était un
exemple).

Deux notions sont précisées dans le

Rapport du Groupe de travaii réuni au
Ministère du Travail et des Affaires

sociales en décembre 96. oui concernait
les handicaps rares :

O Le taux de prévalence bas (notion de
masse critique)

O Une technique particulière de prise en
charge (notion d'accueil adapté)

Notions directement liées à une offre
médico-sociale dans un cadre extra
régional.

Il s'agit de "troubles associés de configu-
ration rare nécessitant une prise en char-
ge spécifique qui ne peut se résumer à 1a
simple addition des techniques et moyens
employés pour Ia prise en charge de cha-

cune des déficiences considérées, avec
pour préoccupation commune les aspects
de communication".

Cette définition donne bien les limites de
la notion de handicap rare, qui ne se

confond pas avec celle de maladie rare.

Les progrès dans ces deux domaines

devraient converger pour la meilleure
qualité de vie des suiets atteints ou à
risque :

O Progrès de la recherche pour les théra-
peutiques spécifiques et ie conseil géné-

trque (maladies rares)

MALADIES RARES,HANDICAPS RARES

Les thérapeutiques
spécifiques
sont parfois
coûteuses

et nécessairement
non rentables.

O Progrès médico-sociaux pour la facilité

d'accès aux thérapeutiques symptoma-
tiques, et I'accueil non discriminant des
sujets handicapés par des équipes et des
institutions informées et soutenues (han-

dicaps rares).

Peut-on donner un aperçu de Ia diversité
et de la gravité des molodies dites rares ?

Certaines affections rares sont peu

symptomatiques. D'autres entraînent des
particularités morphologiques sans
atteinte intellectuelle : par exemple
I'achondroplasie - où la petite taille peut

La prise en charge
comporte

un risgue récurrent
d'exclusion

des établissements
spécialisés

"par mangue de

être considérée comme un handicap - ou
le syndrome de Môbius - où I'inertie du
visage et I'absence de mimique en impo-
sent parfois chez le petit enfant pour des
signes de retard d'éveil alors que I'enfant
a une intelligence normale - et plus tard
gênent la parole et ont un impact psy-
chologique certain.

Mais certaines de ces maladies entraî-
nent des atteintes multiples : les sujets
touchés sont à la fois malades et handi-
capés, même si le niveau intellectuel
peut être normal. C'est le cas des syn-
dromes divers l iés à des mutations au
niveau de I 'ADN Mitochondrial
(MELAS - MERFF) qui associent des
atteintes de type myopathique, des
troubles sensoriels : surdité, éventuelle-
ment une épilepsie, et des troubles car-
diovasculaires qui peuvent être mortels.
L'insertion scolaire de ces enfants est
très difficile du fait de leur fragilité - et
en milieu spécialisé, le risque d'accident
aigu angoisse les équipes, donc I'orienta-
tion de ces enfants est très aléatoire. Un
milieu hospitalier proche et compétent
est nécessaire pour soutenir I ' insertion
de ces enfants en informant et en suivant
l'évolution.

Un groupe d'affections très diverses, de
transmission récessive autosomique, est
caractérisée par l'évolutivité, I'aggrava-

tion des lésions et des symptômes au
cours du temps, avec un pronostic très
sévère à plus ou moins long terme. Ce
sont des maladies l iées à I 'absence d'un
intermédiaire enzymatique entraînant
dans le système nerveux ou dans I'en-
semble des tissus de I'organisme soit une
surcharge anormale de certains métabo-
lites, soit une dégénêrescence neuronale,

soit un blocage des chaînes respiratoires
cellulaires.

Le parcours de ces enfants et de leurs
familles est particulièrement douloureux,
car ces enfants normaux au départ per-

dent petit à petit leurs acquisitions anté-
rieures, peuvent présenter une surdité ou
une cécité progressive, des crises d'épi-
lepsie, et..... parfois des troubles du com-
portement qui les font êcarter de l'école
ou des milieux spécialisés. Plus tard sur-
viennent d'autres incapacités, motrices)
mentales, des anomalies morphologiques

moyens".
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dans certaines formes. A ce stade il s'agit
réellement de polyhandicap - et ceci pen-

dant des années, sans qu'il soit possible de
prévoir précisêment l'évolution. Aux
phases tardives, les troubles nutritionnels,

respiratoires, l'épilepsie grave, nécessitent
un entourage soignant éprouvé, capable

aussi de maintenir le plus possible la

communication, le contact et une certai-
ne vie autour de cet enfant.

Ces maladies rares (maladies lysoso-

males, céroide lipofuschinoses, leucody-

strophies diverses) font I'obfet de
recherches génétiques, certaines ayant
des marqueurs permettant un diagnostic
prénatal, mais elles n'ont pas actuelle-
ment de thérapeutiques spécifiques, mal-
gré des tentatives récentes (enzyme sub-

stitutif comme la cérédase pour la
maladie de Gaucher - greffes de moelle

osseuse). La renutrition, la lutte contre la

spasticité et Ia douleur, n'en sont pas

moins indispensables et utiles - anima-
tion, communication et soins doivent

aller de pair.

Quelle est lo place du polyhondicap ?

Le polyhandicap (taux de prévalence)
(entre 1 et 2%o) n'est pas à proprement
parler un handicap rare (dont les causes

sont multiples et souvent méconnues).
Toutefois au sein même d'une population

très diverses de sujets polyhandicapés,

certaines configurations d'incapacités
sont particulièrement sévères et doivent

être prises en compte parmi les handicaps
rares : par exemple les formes les plus

rebelles d'épilepsies avec déficience men-
tale, ou les formes avancées des maladies

évolutives citées plus haut, ou encore cer-
taines maladies métaboliques justifiant

des mesures éducatives associées à des
programmes diététiques difficiles (par

exemple la leucinose) ou seulement

contraignants (pour la famille comme
pour le sujet et I'institution) par exemple

dans le syndrome de S7illi Prader - où
I'obésité occupe une place prépondérante

et apporte son lot de frustrations pluri-

quotidiennes.

On peut remarquer au passage que la
phénylcétonurie, maladie rare (1/l 2000)

curable par un régime dépourvu de phé-

nylalanine, était auparavant une cause de
psychoses déficitaires graves et de poly-

I4AUDIES RARES, HANDTCAPS RASES

Le principe
fondamental

réside dans une
coordination

compétents
et les institutions
médico-sociales

handicap, qui sont maintenant évitées par

le dépistage et le régime.

Au total, on peut dire que chaque fois
qu'une affection rare est génératrice à la

fois de fragilité somatique et de handicap,
I'orientation et la prise en charge des

sujets atteints est rendue difficile avec un
risque récurrent d'exclusion des établisse-
ments spécialisés "par manque de
moyens".

A quelles conditions, pour ces enfants, le

nécessaire suivi médicol est-il compotible
avec lo poursuîte d'une prise en charge
éducotive, en famille ou en institution ?

Le principe fondamental réside dans une

coordination à l'échelle régionale, voire

nationale entre les services hospitaliers
compétents et les institutions médico-

sociales. Cette coordination pourrait

revêtir la forme de centres de ressources,

certains étant des services hospitaliers
(maladies métaboliques) d'autres des ins-

titutions spécialisées (épilepsies sêvères).

Mais il serait tout aussi indispensable de
rêaliser des mesures simples facilitant les

soins, au domicile ou en institution, par

exemple:

pour les familles

O meilleure prise en charge de certains
matériels coûteux (sondes, matériel d'in-

continence, oxygène, produis diététiques

et certains médicaments classés " médica-

ments de confort " et parfois indispen-

sables). Une circulaire récente de la

CNAM tend à améliorer la situation dans

ce sens (18.01.99).

O Assouplissement - au cas par cas - du

refus systématique de double prise en

charge pour hospitalisation à domicile et

SESSAD ou SESSD par exemple - ou

soins infirmiers à domicile et SESSAD.

O Amélioration des conditions d'attribu-
tion du 3e complément de I'AES

Pour les institutions

O Prise en compte de la fragilité de cer-

tains enfants pour étoffer les personnels

infirmiers et soignants des établissements
qui les accueillent - pour prévoir le temps
nécessaire à leur formation pour un pro-

blème particulier - pour prévoir aussi leur

nécessaire participation aux hospitalisa-

tions de ces enfants ou adultes.

O Prévision, dans les budgets, d\rn absen-

téisme plus élevé lorsque l'établissement

accueille un enfant fragile (en particulier

en externat)

C'est seulement avec le concours de ces
moyens simples que des cenûes de res-

sources, hospitaliers ou non, pourraient

être utiles comme point de référence pour

les équipes de terrain, avec pour mission :

O les consultations spécialisées, I'affine-

ment du diagnostic

O le suivi régulier de ces malades

o I'accueil en cas d'accident aigu, pour ce
qui est des hôpitaux

O la formation des personnels, à com-

mencer par les médecins, sous toutes
formes pédagogiques actuelles

O mais aussi création de systèmes souples

de communication entre les institutions et
les familles et ces centres de façon à

répondre aux inquiétudes ponctuelles et
diriger les thérapeutiques le cas échéant.

Ces mesures seraient sans doute de

nature à permettre à ces sujets, à

risque d'exclusion maieur, de trou-
ver malgré leurs difïicultés mul-

tiples un accueil et une éducation

adaptées en même temps que,lt*s

solns necessalres. l



MALADTES RARES, HANDICAPS RTfrEs

tr#ffi#ff#,g$
['heure de |.'harmonisatjon européenne, qu'i met en contact
immédiat les groupes les plus variés, iL était naturel qu'une
association européenne de patients atteints de maladies rares
se crée. EUR0RDIS, organisation européenne pour les maladies
rares, ayant son siège à Paris, fédère les associat'ions de 1.2

pays de fUnion Européenne. Un Président suédois, une Directrice françai-
se, une Vice-présidente angtaise... L'association EUR0RDIS est bien en effet [a

coordination europêenne des associations de patients atteints de maladies rares. Le nom
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anglais - European Organisation for Rare Disorders - justifie son sigte.

EURORDIS a été créée en mars 1997
par quatre associations françaises sensibi-

lisées par les maladies rares :

O AFM (Association Française contre les

Myopathies)

O AFLM (Association Française de lutte

contre la Mucoviscidose)

O La Ligue contre le cancer
O La Fédération AIDES

Quel est t'objectif
d,EURr,RDIS ?
L'objectif d'ELTRORDIS est I'amélioration

de la qualité de vie de tous ceux qui sont

concernés par les pathologies rares en

Europe et pour lesquels bien souvent labsen-

ce de diagnostic et de traitement fait défaut.

Cet objectif ne peut êûe atteint que grâce à

la mise en place d'une politique cohérente et

dotée de moyens adéquats pour pour la

rendre efficace. EURORDIS a parttcipé

activement auprès de la Commission euro-
péenne à l'élaboration de la proposition de

Règlement Européen relatif aux médica-

ments orphelins. Ce règlement propose une

définition légale des maladies rares et des

médicaments orphelins, donne une des-

cription des critères qui seront retenus pour

obtenir le statut de médicament orphelin en

Europe et prévoit une série de mesures des-

tinées à favoriser la recherche et le dévelop-
pement de médicaments orphelins.

Ce règlement est un grand pas vers une

véritable stratêgie de prise en charge des

maladies rares en Europe. La proposisi-

tion de la Commission telle qu'elle a été

soumise au Parlement Européen tient

compte des besoins des personnes tou-

chées par une maladie rare et de I'avis des

associations de patients.

Madame G. Arduin, Directrice exécutive

d'EIJRODIS, au siège à Paris XIII, rappel-

le la nécessité d'une telle action et I'avancée

du projet : "les diflicultés rencontées par les

familles touchées par les rnaladies rares sont

nombreuses, elles sont parfois à la recherche

d'un dingnostic pendant plusieurs années, c'est

un vrai parcours du combattant plur y par-

oenir et ensuite decouorir qu'il n'existe pas de

traitement approprié à leur maladie. Pour

sortir d'une telle situation, poursuit-elle, l/

faut créer des mesures d'inciLaLion pour per-

ntettre aux industries pharmaceutiques de

déoelopper des rnédicaments dits orphelins

destinés aux malades atteints de maladies

rares. C'est pourquoi EURORD/S a suizti

toutes les étapes du Règlement Européen des

médicaments orphelins jusqu'à l'adoption en

lère lecture par le Conseil

EURORDIS
Ii, place de Rungis
75013 Psrîs

- J *  f ê l : 0 1 4 4 1 6 2 7 4 7 ,
Fax: 01 44 16 27 12

I ntern et : http.www.eu ro rdi s.o rg

des ministres de l'Union Européenne, le 21
juin derninr. Actuellement, EURORD IS sou-

tient le projet en l'ëtat et demande qu'il soit
ztoté sans délni.l,es c'itoyens européens atteints
de maladies rares ont attendu nop longtemps

les progrès dans ce domaine et attendent un
cadre juridique européen aaidement".

Comment est organisé
EUN0,RDIS ?
EURORDIS fédère environ 170 associa-
tionsJ toutes pathologies confondues,
venant de 12 pays européens. L'aug-

mentation régulière de ses adhérents
montre bien la nêcessité d'une telle organi-

sation, pour parler d'une voix unie auprès
des instances européennes. D'après ses
statuts, r1 est stipulé que seules les associa-

tions peuvent devenir membres

d'EURORDIS, et non pas le patient indi-
viduel qui dewa toujours passer par I'inter-
médiaire d'une association représentant sa
pathologie. Des actions et des moyens spé-
cifiques sont développés par EURORDIS

à I'encontre de ses associations membres :
une newsletter en cinq langues 2 à 3 fois
par an, un rapport annuel d'activités, un

site internet, une information régulière sur
I'avancée du projet de règlement européen
sur les médicaments orphelins et une aide
au développement d'alliances nationales
maladies rares par pays.
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En effet, EURORDIS veut promouvoir la
collaboration à travers les frontières, par
pathologie et le travail en réseau entre les
groupes de maladies rares. Plusieurs
alliances nationales ont déià été créées en
Italie, Espagne, Suède, Danemark,
Hollande et plus récemment en France.

EURORDIS est principalement financé
par I'AFM, membre fondateur, par les
cotisations des ses membres et bientôt
par des subventions de la Commission
Européenne dans le cadre d'appels
d'offres sur les maladies rares.

De f isolement et du besoin d'entraide
mutuelle qui prévaut souvent dans les
associations, EURORDIS se donne pour

objectif de fournir un plus large pannel

d'information sur les maladies rares à
l r Â ^ L . l l .  ô , , * ^ ^ Â ^ - - ^l  u r u l J l L l [ r L .

Les obstacles, souligne Mme G. Arduin,

sont pourtant de taille, ne serait-ce que la
barrière hnguisuque. C'est pourquoi. nous
avons opté pour une mise en réseau des
alliances nationales entre elles, la promotion

de la collaboration transfronlalière, (une

mê.me malnd:ie rare peut se trcuaer en rëseau à
travers diJférentspays), pour la mise en réseau
de forums de discussions, ainsi qu'une coor-
dination au niveau coûrmunautafue. On voit
I'intérêt pour le "patient cas unique" isolê en
France ou en Espagne, d'appartenir à une
alliance nationale maladie rare qui se réfère à
une association européenne, lui permettant

ainsi d'être en relation avec ses semblables, à
travers les frontières, et d'être représenté au
niveau européen.

Dans le csdre du progromme
d' acti o n camm un sutai re,
quelles octians sont menées
por EURr,RDIS ?
L'objectif d'EURORDIS d'établir des
alliances nationales de maladies rares dans
chaque état membre de Ia Communauté
Européenne correspond tout à fait à I'ac-
tion 3 du programme d'action commu-
nautaire des maladies rares puisqu'il s'agit
de "promotr,v oir la collaboration tran snatio-
nale et le travail en réseau mtre les groupes dc
maladies rares". EURORDIS est actuelle-
ment dans une bonne position pour

répondre à cet appel d'offre. I

i :l:,1,,:lll,:l:
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RPHANET est  une base de données sur Les mala-

objectif  est d'optimiser [ 'ut iLisation des informa-
tions disponibLes pour améL'iorer Le diagnostic, Le

traitement et La prise en charge des malades et faire pro-
gresser [a recherche.

ORPHANET est une base de données
conçue avant tout pour les médecins et
les chercheurs, mais en libre accès pour le
grand public. Elle est financée conjointe-
ment par la Direction Générale de la

Santé, I ' INSERM, la CNAMTS et
I 'Association Française contre les

Myopathies.

ne
Màlàdiet rôre5
Médicamenls orphelins

Rare di5eè5es
Orphan drug5

Dans sa version actuelle, la base
ORPHANET contient des informations
sur plus de 900 maladies, les programmes

de recherche en cours sur celles-ci, les
laboratoires de diagnostic, les associations
de malades et les consultations spéciali-
sées, ainsi que les adresses des autres sites

Internet consacrés à ces maladies dans le
monde. Elle contient également des infor-
mations sur les médicaments orphelins.

Le projet ORPHANET est géré par

deux comités :

Le Comité d'Orientation est chargé de
suivre le développement du pro jet

ORPHANET et de donner son avrs sur
I'adaptation de la base de données aux
besoins des différents utilisateurs, la natu-

re des informations proposées par cette
base, le respect des règles de secret médi-
cal et des règles déontologiques en matiè-
re d'information médicale. les conditions
d'utilisation notamment sur 1es modalités

d'accès,les aspects financiers du projet.

Le comité d'orientation peut faire appel à

des experts dans 1es domaines informa-

tique, juridique, éthique, sociologique. Le

comité d'orientation est présidé en alter-
nance par 1e Directeur Général de la

Santé et le Directeur Général de

l'INSERM

Le Comité Scientifique est chargé d'ex-
pertiser et de valider les informations

figurant dans la base de données. I l est

composé d'une cinquantaine d'experts

désignés en raison de leur compétence

scientifique par le Comité d'Orientation

La base est accessible à l'adresse Internet :

http : / / o rp h a n et.i n fo bi o ge n.f r
Une édition de I'Annuaire des maladies
rares paraît chaque année depuis 1 998 aux

Editrons INSERM. C'est une extraciion
partielle de la base de données. L'édition

1998 contenait 360 maladies, l 'édition

1999 plus de 600 maladies et l 'édition
2000 devrait en compter plus de 900. I1 est

tùé à 10 000 exemplaires, dont 8000 distri-
bués gratuitement et enroyés par courrier

à tous les services hospitaliers de France et

toutes les associations de malades concer-
nêes. Les 2000 exemplaires restant sont

drstribués dans des manifestations scienti-

fiques ou vendus par la Libraire Vigot-

Maloine.

Pour tout contoct:

I

0rohanet----z 
INSERM scl|

76 avenue Paul Voillant-Couturier
94807 Villejuif cedex
Tel: 01 45 59 52 40 / Fax: 01 45 59 52 50
o rp h a n et @ i n fobi ogen J r
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Avec [a découverte de nouvelles maladies génétiques rares, les associations se sont
muttipliées. 0n en trouvera une liste dans les pages documentaires de ce dossier. Nous
présentons ci-après deux d'entre e[[es d'une façon un peu plus détaittée à titre d'exemple :
L'Association Française du Syndrome de Rett et l'Association du Syndrome de Lowe.

e Syndrome de Rett est un grave désordre neuro[ogique qui provoque un handicap
mental assocr'é à une infirmité motrice progressive. I[  serait une des causes les plus
fréquentes de handicap mental chez [es f iLLes.

'a,;!
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Décrit pour la première fois en 1966 par

1e professeur autrichien Rett, puis, en
1983 par les docteurs Hagberg, Aicardi,
Dias et Ramos, ce syndrome reste encore
inexpliqué. L'origine génétique apparaît
la plus probable. Jusqu'à maintenant il n'a
été observé que chez les filles.

La fréquence de 1a maladie est d'une fi1le
sur 10 à 15 000, ce qui correspond à 25 à
40 naissances par an en France.

Actuellement il est possible que la majori-
té des cas ne soit pas diagnosriquée.

Le syndrome de Rett n'a été observé que
chez [es fittes.

Le diagnostic repose sur l'observation cli-
nique. Il n'existe pas encore de test biolo-
gique pouvant le confirmer.

Parmi les caractéristiques de la maladie,
on peut citer :

O le ralentissement de la croissance du
crâne entre 5 mois et 4 ans,
O absence du développement normal du
langage,

O retard psychomoteur,

O démarche chancelante

O apraxie - ataxie du tronc

Une prise en charge adaptée
Sa prise en charge est unique et doit être
élaborée à partir d'une évaiuation de ses dif-
ficultés propres et surtout des capacités de

chaque filie atteinte du syn-
drome de Rett.

AFSR
39 rue Jacques Hillairet
- 75012 PARTS.

Tél/fax : 01.44,68.03.3 6
e- mai I ofsr @ com p userve.com
Le Président de son Conseîl Médical et
kientifique æt le Dr Morc TARDIEU (Bkêtre)

La prise en charge vise à faire acquérir un
maximum d'autonomie.

Ensemble pour une meilleure
c0nnïtssnnce
Fondée en 1988 par un groupe de
parents) I 'Association Française du
Syndrome de Rett (régie par la loi 1901,
et déclarée au J.O. du 17 février 1988)
regroupe près de 200 familles et de nom-
breux professionnels et amrs.

Ses objectifs sont :
O Soutenir les familles en favorisant I'in-
formation et les échanges ;
O Faire connaître la maladie ;
O Promouvoir la recherche.

L'Association organise des journées natio-
nales annuelles ouvertes à tous. Son bulle-
tin de liaison, Rett-Info, paraît quatre fois
par an. De nombreuses manifestations de
solidarité permettent de diffuser des infor-
mations et de réunir des fonds.

Avec le concours de spécialistes, elle a fait
paraître un livre, "Le Syndrowe de Rett,
une maladie génétique". Cet ouvrage fait le
point sur les connaissances actuelles et
s'adresse autant aux familles qu'aux pro-
fessionnels de la santé.

L'AFSR travaille en liaison avec d'autres
associations du Syndrome de Rett sur le
plan européen et international. E1le colla-
bore avec des associations s'occupant du
polyhandicap en France. I
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æ e syndrome de Lowe appelé égatement syndrome
æ
æ Oculo-cérébro-rénal (0CRL) parce qu'i l  touche troisæ

reins) est une maLadie

Complêment 3e catêgorie de l'allocation d'Education Spêciate:
une dêcision favorable du Tribunul des Affaires de S.S. des
Côtes d'Armor
Le confLit qui o opposé M. et Mme Le Biquer - cette,dernière étant par aiLleurs.,
Présidente de l'Association du Syndrome de Lowe - à L'administration à propos,:
de I'attribution pour Leur fils atteint de cette maladie, du complément 3e coté-;
goie de I'ALlocation d'Education Spéciale qu'on o refusé de leur maintenir moL-'
gré Ia gravité de I'état de I'enfant, ou motif que les parents recevaient I'un AAH,
I'autre une nension d'invalidité de la Sécuité Sociole illustre les incohérences dë
Ialoidèslàrsqu'elleestqppLiquéesanshumanité,nidiscernement.
Saisi de ce refus por la Présidente de I'Association du Syndrome de Lowe, Ie CLA-
PEAHA à son tour saisi Ie Comité d'Entente et sur mandat de celui-ci, lo Coisse
Notioniate d'ALLocations Familiales. Le 20 février 1998, celle-ci répondait qu'elle
ne faisait qu'appLiquer une décision minîstéieLLe de 1993 et qu'eLLe souhaitoit
être déchargée de La responsabiLité de vérifier Les conditions odministrotives du
droit du 3e complément.
PoralLèlement, Ie Comité d'Entente, constotant d'une monière plus générale que
ce 3e complément était attribué de manière archalque et que de"âbmbreux
parents,:.6taient contraints d'attaquer les décisions ou contentieux, créaît en mai
1998 un Groupe de travail spécifique, animé par I'AFLM, et auquel le CUPEAHA
a activement pafticipé. .,,
Ce groupe a recensé /.es difficultés rencontrées par les familLes et êtaboré des
propositions visant :
)'à moduler Le montant du 3" complément en cos de fréquentation, par lbffint,
dlun établissement d'éducation, ainsi que Lors du recours à un auxiliaire de vie,
O à confier I'exomen des dossiers aux CDES, le 74 octobre, Ie Comité d'Eitente
àpprouvait une lettre préparée par Le CUPEAHA à I'attention de Mme Aubry en vue :
: de lui communiquer les propositions du Comité d'Entente en vue d'une concer-
totion sur Ia réforme d'ensemble du dispositif,
:: de lui demander de modifîer sans attendre le résultot de cette étude, la règle
du cumuL.
'Fin 1998, Mme Aubry n'avait toujours pos répondu ù Io double demande.iiu
Comité d'Entente. Par contre, dans Ie cas soulevé par Mme Le Biquer dont ilr,,a
été question pLus haut, Ie TibunaL des Affaires de Sécurité Sociale des Côtes
d'Armor o condamné Ie 13 mai 1998, ta Caisse d'Allocations FamiLiaLes a verier
le 3e complément. IJne décision qui pounait faire juisprudence dans un sèns
favorabLe aux personnes hondicopées. ..q, , 

'

physiques et intellectuets sévères.

Les pathologies développées dans ce syn-
drome sont les suivantes ;

O Cataractes congénitales, bilatérales -

glaucomes - dystrophies cornéennes ;

O Retard de développement psycho-

moteur - retard de croissance ;

O Hypotonie musculaire I

O Troubles du comportement, crises
d'épilepsie;

O Dysfonctionnement rénal, rachitisme

et os fragiles (fractures fréquentes).

Maladie d'origine génétique héréditaire,

elle est transmise par la mère et seuls les
garçons peuvent la développer. Elle peut

dans certains cas rêsulter d'une mutation

nouvelle. On estime leur nombre en
France aux environs de 400 ou 500.

Il s'est créé une association du Syndrome
de Lowe qui a pour objet notamment :.

- de recenser les familles touchées par

cette maladie ;
- créer des liens entre elles et apporterun
soutien moral ;
- les informer de leur droit et les soutenir
dans leur démarche

- informer le public et développer Ia
recherche.

Elle reçoit des dons. ",t. . t :

Associqtion du
Syndrone de Lowe -

\--/ 14 Citê du Sopin Vert.
22150 PLAEUC S/Lie. CCP Rennæ 4556 13 D

rd : 02.96.42,87.17


