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Une maladie est dite rare quand elle ne
touche que tres peu de personnes soit moins
d'une personne sur 2 000. En Europe la
plupart des maladies rares sont encore moins
frégquentes, affectant 1 personne sur 100 000
voire moins. Les maladies rares font I'objet
d'une politique de santé publique commune
dans les domaines de la recherche, de
I'information et de la prise en charge.
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Les maladies (d'origine) génétiques sont des
maladies qui touchent I'ADN, c'est-a-dire
I'information contenue dans nos cellules qui
détermine le fonctionnement biologique de
notre organisme. Cette information nous est
transmise par nos parents et nous la
transmettons a nos enfants. C'est pourquoi les
maladies génétiques sont souvent familiales,
c'est-a-dire qu'il peut y avoir plus d'une
personne atteinte par la maladie génétique
dans une méme famille.

L'hypotonie musculaire est un manque de
tonus des muscles.

Les muscles squelettiques  sont les muscles
attachés au squelette. En se contractant,, ils
font bouger les différentes parties de notre
corps. Sous le contréle de la volonté, ils sont
également appelés muscles volontaires ou
encore muscles striés a cause de leur aspect
striés au microscope.
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Un processus dystrophique  est une

altération d'un tissu qui associe la perte
progressive de cellules a l'intérieur de ce tissu
(dégénérescence) compensée en partie par la
régénération de nouvelles cellules et le
développement d'un tissu de soutien (fibrose).

Une maladie héréditaire est transmise sur le
mode récessif sila personne atteinte a recu
deux chromosomes porteurs de I'anomalie
génique (un de son pére et un de sa mere).

Une maladie héréditaire est transmise sur le
mode dominant si la personne atteinte a regu
un chromosome porteur de I'anomalie génique
et un chromosome normal. Les conséquences

de la mutation de I'une des deux copies du
géne se manifestent méme si l'autre
exemplaire du géne n'est pas muté.

La transmission autosomique concerne les
génes portés sur les autosomes, c'est-a-dire
un des 46 chromosomes humains a l'exception
des 2 chromosomes sexuels (X et Y). Un
caractére autosomique peut donc se retrouver
aussi bien chez les hommes que chez les
femmes.

Un traitement symptomatique traite le

symptéme et non la cause du symptéme, par
exemple, il soulage une douleur (.../...)
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(.../...) mais ne permet pas de supprimer la
cause de cette douleur.

Le diagnostic clinique est un diagnostic
fondé sur les symptdmes que présente un
patient et sur I'examen physique fait par le
médecin. Le diagnostic moléculaire est basé
sur des techniques de laboratoires de biologie
moléculaire. En mettant en évidence sur I'ADN
ou les protéines, les anomalies responsables
de la maladie, il permet de confirmer le
diagnostic clinique.

Un géne est un "segment" d'ADN situé a un
endroit bien précis (locus) sur un
chromosome. Chaque géene porte le "plan de
fabrication" d'une protéine.

Chaque protéine a un (ou plusieurs) role(s)
précis dans l'organisme. Leurs fonctions sont
trés variées : elles participent aux réactions
chimiques essentielles a la vie, permettent la
communication de "messages" a travers
I'organisme, constituent I'architecture des
tissus et organes, participent a la défense
contre les maladies... Elles sont constituées
d'un assemblage d'acides aminés.

La matrice extracellulaire est un réseau
complexe de protéines dans lequel baignent
les cellules. Elle assure la cohésion des
cellules au sein d’un tissu et joue un role
essentiel dans la constitution, le maintien,
I'adhérence, le mouvement et la régulation des
cellules. La matrice extracellulaire du muscle
est spécialisée pour répondre aux contraintes
mécaniques inhérentes a l'activité contractile
des fibres musculaires.

L'alpha-dystroglycane est une grosse
protéine située juste au-dessus de la
membrane de la cellule musculaire. L'alpha-
dystroglycane fait partie d'un complexe de
protéines essentiel au bon fonctionnent de la
cellule musculaire, appelé "complexe de
protéines associée a la dystrophine". Ce
complexe est un ensemble de protéines qui
traverse la membrane de la cellule musculaire,
permettant de faire un lien physique entre
l'intérieur et I'extérieur de la cellule (matrice
extra-cellulaire).

Les registres de patients recueillent des
données administratives et médicales sur des
personnes atteintes par une méme maladie.
Ces données sont fournies, avec l'autorisation
du patient, dans le respect du secret
professionnel, par les services hospitaliers et
les médecins. lls permettent de connaitre
I’évolution et la répartition de la maladie et d'en
améliorer la prise en charge.

La prévalence est une estimation statistique
du nombre de personnes atteintes par une
maladie dans une population donnée,
correspondant au nombre total d’enfants ou
adultes concernés sur an et sur un territoire
donné.

La consanguinité désigne le degré de
parenté entre deux personnes ayant un
ancétre commun. C'est un facteur de risque de
transmettre une méme anomalie génétique a
la fois par le pére et par la mere : les deux
parents étant membres de la méme famille,
une partie de leur génome est identique.
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Une néomutation est une modification d'un
géne qui touche de facon isolée et pour la
premiére fois un individu d'une famille.

Les collagénes sont une famille de protéines
de forme allongée tres caractéristiques, que
I'on retrouve chez tous les animaux. lls
constituent le composant principal de la peau
et de l'os. Structuralement, les collagénes sont
constitués de trois chaines qui s'enroulent
les unes autour des autres pour former une
triple hélice.

Les laminines sont une famille de protéines,
qui forment le constituant principal des lames
basales (forme particuliére de matrice
extracellulaire spécifique a certains tissus.
Dans le muscle, elle entoure et maintient la
fibre musculaire). La laminine est une grosse
protéine flexible constitué de trois chaines
disposées en forme de croix. Quinze formes
de laminine ont été identifiées, la laminine
alpha 2 (ou mérosine) étant spécifique du tissu
musculaire.

Les intégrines sont des protéines qui
traversent la membrane de part en part
(protéines transmembranaires). Elles ont deux
fonctions principales : I'attachement de la
cellule & la matrice extracellulaire et la
transmission de signaux de la matrice
extracellulaire a la cellule. Les intégrines
jouent ainsi un role dans divers processus
physiologiques comme le déplacement
(migration cellulaire), la spécialisation
(différenciation cellullaire) et la survie des
cellules. Les intégrines sont composées deux
sous-unités alpha et béta

Les fibres musculaires , ou cellules
musculaires, sont des cellules allongées,
contractiles formant le muscle squelettique.

Le cytosquelette est un réseau de protéines
filamenteuses qui forme I'armature de la
cellule et lui donne sa forme. Il se réorganise
en permanence pour permettre a la cellule de
se déplacer et de se diviser.

Un modeéle animal est un animal qui reproduit
les caractéristiques de la maladie (a la fois sur
le plan génétique et sur le plan clinique)
permettant I'étude des mécanismes de la
maladie ou |'essai de traitements.
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La dégénérescence est un processus
d'altération d'un tissu ou d'un organe : a
I'intérieur du tissu, des cellules se modifient et
perdent leurs caractéres spécifiques (mais
elles ne meurent pas toutes).

Les déformations orthopédique  affectent les
muscles et les tendons (rétractions musculo-
tendineuses) et les ligaments (enraidissement
progressif des articulations).

Les membres inférieurs dans le corps
humain sont constitués par les hanches, les
cuisses, les genoux, les jambes, les chevilles
et les pieds

Les membres supérieurs dans le corps
humain sont constitués par les épaules, les
bras, les coudes, les avant-bras, les poignets
et les mains.

La cyphose est une augmentation
pathologique de la courbure naturelle de la
colonne vertébrale au niveau du dos (le dos
est volté).

La cypho-scoliose est une déformation de la
colonne vertébrale qui associe une scoliose
(déformation de la colonne vertébrale, qui se
vrille et se courbe en forme d'S ou de C). et
une cyphose.
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A chacun son histoire.

Chaque maladie neuromusculaire se manifeste differemment d'une personne a
l'autre : tel signe ou symptdme apparaitra chez une personne a tel moment de
I'évolution de la maladie alors qu'il apparaitra plus tard, plus t6t ou pas du tout chez
une autre personne.

La description présentée ici rassemble tous les signes qui peuvent étre rencontrés
dans une forme ou une autre de dystrophie musculaire congénitale. Elle peut ne
pas correspondre exactement a votre situation sans que cela ne remette en cause
votre diagnostic.
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Les alvéoles pulmonaires , situées au cceur
des poumons, sont les lieux ou se font les
échanges gazeux entre l'air et le sang.

L’épilepsie est une maladie du systéme
nerveux qui se manifeste par des crises de
convulsion. La crise d'épilepsie résulte d'un
déréglement passager de certains circuits
électriques dans le cerveau. On peut
généralement traiter I'épilepsie au moyen de
médicaments anticonvulsivants.

I P PP . +

Le systeme nerveux central comprend
I'encéphale (cerveau, cervelet, tronc cérébral)
et son prolongement, la moelle épiniére. Il est
protégé par une structure osseuse (la boite
cranienne pour I'encéphale et la colonne
vertébrale pour la moelle épiniére). Il analyse
les informations sensorielles, programme le
mouvement et transmet les ordres de
contraction au muscle.

La substance blanche est avec la substance
grise un des constituants du systéeme nerveux
central. Elle est composée de fibres
nerveuses, qui relient différentes régions du
systeme nerveux et assurent la transmission
des messages nerveux entre les neurones.

Une fausse route alimentaire se produit
lorsque de la nourriture, ou méme de la salive
passe dans les voies respiratoires (la trachée)
et non dans le tube digestif (I'cesophage). Elle
risque d'obstruer partiellement ou totalement
les voies respiratoires. La toux permet
d'éliminer les aliments (ou la salive) des voies
aériennes.

L'espérance de vie est une donnée statistique
: elle n'indique pas I'age ultime que I'on peut
atteindre. C'est la durée de vie moyenne des
personnes nées dans la méme période de
temps, avec la méme maladie, en supposant
que tout au long de leur existence les
indicateurs de santé restent identiques a ceux
observés au moment ou l'espérance de vie est
calculée.
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Le dosage des enzymes musculaires
consiste a mesurer la quantité d'enzymes
musculaires présentes dans le sang. Lorsque
des cellules musculaires sont abimées ou
détruites, certaines enzymes, principalement la
créatine phosphokinase (CPK), l'aldolase et la
lactico déshydrogénase sont libérées dans la
circulation sanguine. Un taux élevé de CPK
dans le sang est le signe d'une Iésion
musculaire, dont I'origine peut étre une
maladie neuromusculaire, un traumatisme
musculaire, ou méme une activité physique
intense.
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Un bilan biologique analyse la quantité d'un
grand nombre d'éléments de nature diverse
(cellules sanguines — globules blancs,
plaquettes... — protéines, enzymes, lipides,
hormones... ) dans le sang et les comparent a
des valeurs de référence, pour diagnostiquer
certaines maladies.

La biopsie musculaire est un examen
médical qui consiste a prélever, sous
anesthésie locale, un petit fragment de tissu
musculaire. Les fragments de tissu musculaire
prélevés sont observés au microscope. Les
différentes méthodes utilisées pour préparer le
tissu permettent de déceler des anomalies de
la morphologie et/ou la structure des fibres
musculaires et/ou de mettre en évidence le
déficit d'une protéine spécifique.
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L'arthrogrypose se manifeste a la naissance,
ou dés la vie foetale, par le blocage de
certaines articulations en position repliée, ce
qui limite les mouvements de I'enfant (ses
membres ne peuvent pas étre allongés).

Le pied équin est une déformation
congeénitale du pied qui I'empéche de prendre
appui normalement sur le sol. La plante du
pied est orientée vers l'arriere (comme quand
on se met sur la pointe des pieds).

Le pied varus-équin est déformé : la plante
de pied est tournée vers le dedans et vers
l'arriére.

Les acquisitions motrices  sont les
mouvements ou postures que tout jeune
enfant apprend a maitriser au fur et a mesure
de son développement : tenir sa téte droite, se
tenir assis, ramper, se tenir debout, marcher...

Lorsque pendant la grossesse, le foetus ne
bouge pas suffisamment ou correctement, on
parle de syndrome d’'immobilité feetale . Ily a
de nombreuses causes possibles (maladie
génétique, intoxication...).

L'échographie est une technique d'imagerie
médicale qui permet d'étudier les organes
(dont le coeur), les vaisseaux (arteres et
veines) et les ligaments. Au cours d’'une
grossesse, elle permet de suivre le
développement du foetus et de dépister des
anomalies ou de déterminer le sexe de
I'enfant.
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L'examen clinique est la premiére étape de
tout diagnostic. Le médecin interroge et
examine la personne afin de rassembler les
éléments qui vont lui permettre d'orienter ou
de poser un diagnostic.

Le médecin recueille le plus d'informations
possibles sur I'histoire de la maladie
(anamneése) et son évolution : nature et age
d'apparition des symptémes, retard éventuel
d'acquisition de la marche, notion de chutes
fréquentes, douleurs dans les membres,
intolérance a l'effort... Il s'informe aussi sur les
antécédents familiaux, en particulier pour
préciser la fagcon dont la maladie est répartie
dans la famille (enquéte familiale). Cette
répartition, schématisée par le dessin de
I'arbre généalogique de cette lignée, permettra
d'en déduire le mode de transmission
génétique de la maladie. C'est parfois le seul
élément qui permet de distinguer deux
maladies qui se ressemblent beaucoup.
L'examen des zones musculaires et
articulaires permet de localiser les
déformations articulaires (difficultés a allonger
ou a plier completement telle ou telle
articulation...) et d'apprécier la souplesse
(raideur, présence de rétractions...) et le
volume des muscles (hypertrophie, atrophie),
de repérer la faiblesse de certains groupes
musculaires et de préciser la répartition de
I'atteinte musculaire... A partir des données
recueillies lors de cet examen, le médecin
décide des examens complémentaires utiles
pour confirmer le diagnostic.
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Les tissus de soutien (ou tissu conjonctif ou
interstitiel) sont constitués de cellules
dispersées dans de la matrice extracellulaire.
lls protegent les organes qu'ils entourent
(emballage des tissus et organes, implication
dans la défense immunitaire et la nutrition).

La mort par nécrose se produit lorsque des
cellules, exposées a des facteurs extérieurs
nocifs (par exemple lorsque que des cellules
ne sont plus approvisionnées en sang suite a
une coupure, ou lors de certaines maladies)
est trop endommagée pour pouvoir étre
réparée.

Les anticorps sont des protéines capables de
reconnaitre et de se fixer spécifiqguement a une
molécule. Dans I'organisme, les anticorps
reconnaissent des molécules portées par une
cellule malade ou une bactérie, qui sont
ensuite détruites par le systéeme immunitaire.
En laboratoire, les anticorps sont utilisés pour
détecter la présence ou I'absence de certaines
protéines sur des échantillons de tissu.

La dystrophie musculaire de Duchenne  est
la plus répandue des myopathies de I'enfant.
Elle touche I'ensemble des muscles de
I'organisme. Elle est due a une anomalie
génétique dans le géne qui code la
dystrophine. Seuls les garcons sont atteints.
Un suivi médical régulier permet d'empécher
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(...1...) pour la plupart conséquences de
I'atteinte musculaire.
PP . '

L'IRM ou imagerie par résonance
magnétique est une technique d'imagerie
médicale qui permet d’obtenir des images en
coupe ou en volume d'un organe ou d'une
région du corps humain. Pendant I'examen, la
personne est allongée, immobile, sur un lit
mobile qui coulisse dans un appareil
cylindrique constitué d’'un aimant trés puissant.
Cet examen n'est pas douloureux.
L'impression d'étre enfermé, isolé, le bruit de
la machine, la durée de I'examen peuvent étre
un peu impressionnants.
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Le scanner est une technique d'imagerie
médicale qui permet d’obtenir des images en
coupe de l'intérieur du corps. Au cours de cet
examen indolore et rapide, un large anneau
émettant des rayons X tourne autour de la
personne qui est allongée, sans bouger, sur
un lit d'examen.
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L'électromyogramme (EMG) est un examen
qui consiste a recueillir a I'aide de fines
aiguilles - servant d'électrodes — implantées
dans le muscle, les signaux électriques
transmis par les nerfs ou émis par les fibres
musculaires au repos, pendant et aprés un
mouvement. L'analyse des tracés permet de
savoir si les difficultés motrices sont dues a
une atteinte des muscles (origine myopathique
ou myogene) ou a une atteinte des nerfs
(origine neuropathique ou neurogéne). L'EMG
peut aussi déceler une anomalie de
I'excitabilité de la fibre musculaire (myotonie),
une altération de la transmission
neuromusculaire (myasthénie) ou mesurer la
vitesse de conduction de certains nerfs en cas
d'atteintes neurogénes.
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Les myopathies congénitales sont des
maladies musculaires. Certaines se
manifestent des la naissance, d'autres plus
tardivement. Il en existe de plusieurs sortes,
selon le mode de transmission et I'anomalie

impliquée dans l'apparition de la maladie.
ﬁipp . 2 '

La dystrophie musculaire d'Emery-Drefuss
est une maladie musculaire d'origine
génétique lentement progressive et débutant
dans I'enfance ou l'adolescence.
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Les myopathies des ceintures se
manifestent par une perte progressive de la
force des muscles du bassin (ceinture
pelvienne) et des muscles des épaules
(ceinture scapulaire). Les génes engendrées
par la maladie et leurs évolutions peuvent étre
trés variables allant de formes caractérisées
par une fatigabilité importante a des formes
entrainant la perte de la marche.
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Dans une société, on parle d'endogamie
lorsque les membres d'un groupe (social,
géographique, familial...) ont tendance a
choisir leur partenaire a l'intérieur de ce
groupe.
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Le conseil génétique s'adresse aux
personnes confrontées a une maladie d'origine
génétique gu'elles soient elles-méme atteintes
ou qu'un de leur proche soit atteint. Le but est
de renseigner la personne sur le risque qu'elle
a de développer et/ou de transmettre la
maladie dans 'avenir et d'évaluer les
possibilités de diagnostic prénatal ou
préimplantatoire et de dépistage des individus
arisque (diagnostic pré-symptomatique).

La consultation de conseil génétique est
souvent entreprise avant un projet de
procréation, mais elle peut |'étre aussi sans
lien direct avec celui-ci, pour lever une
inquiétude sur son propre statut génétique.
Elle peut s'accompagner d'une consultation
psychologique pour aider la personne a
anticiper I'impact du résultat du test dans sa
vie future et lui permettre d'exprimer ses
interrogations et ses inquiétudes vis-a-vis
d’elle-méme, de sa famille, de son avenir.

? G(V $%  *551

Un test génétique analyse des
caractéristiques génétiques d'une personne
généralement a partir d'un échantillon de sang.
Il permet de détecter la présence, I'absence ou
la modification d'un géene particulier, d'une
petite séquence localisée d'’ADN ou d'un
chromosome. Il est pratiqué sous réserve du
plein accord de celui qui s'y soumet.

Le diagnostic prénatal (DPN) permet de
déterminer pendant la grossesse si lI'enfant a
naitre est porteur d'une anomalie génétique
déja connue chez I'un de ses parents (ou les
deux). La loi n'autorise ce diagnostic que dans
le cas "d'une affection d'une particuliere
gravité".

L'éventualité d'un DPN doit étre anticipée,
dans le cadre d'une démarche de conseil
génétique, avant une grossesse. Elle se
discute au cas par cas, en fonction de la
pathologie, d'autant que cette démarche n'est
pas sans risque pour le foetus.

Le DPN repose sur des analyses génétiques
effectuées sur de I'ADN extrait d'une biopsie
de trophoblaste a partir de 11 semaines d'arrét
des régles (aménorrhée) ou du liquide
amniotique a 15-16 semaines d'aménorrhée.

? G(V $%  *551
Le généticien clinicien , ou médecin

généticien, est un médecin spécialiste des
maladies génétiques.
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La prise en charge orthopédique traite des
affections de 'appareil locomoteur et de la
colonne vertébrale. Indissociable de la prise
en charge globale (respiratoire, cardiaque,
nutritionnelle, psychologique...), elle vise a
empécher ou retarder I'apparition et le
développement des conséquences du manque
de mouvement sur les os, les articulations et
les différents groupes musculaires. La prise en
charge orthopédique utilise différentes
techniques complémentaires : la kinésithérapie
pour masser et mobiliser, I'appareillage pour
maintenir et soutenir le corps en bonne
position, la chirurgie en complément de la
kinésithérapie et de I'appareillage pour corriger
et arréter I'évolution de déformations
orthopédiques.

2 G(V $% =
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La kinésithérapie (kinésis : mouvement en
grec) dans les maladies neuromusculaires vise
a minimiser les conséquences de
'immobilisation sur les muscles, les tendons et
les articulations. Les mobilisations passives,
les étirements et les postures luttent contre
I'enraidissement, les rétractions musculaires,
les déformations articulaires.

Les principales techniques de kinésithérapie
utilisées dans les soins des maladies
neuromusculaires sont les massages, la
physiothérapie, les mobilisations, les
étirements, les postures, le travail actif aidé ou
mobilisation active, la kinésithérapie
respiratoire (toux assistée, désencombrement
bronchique ...).

2 G(V $% =
*550

Un corset est un appareillage porté au niveau
du tronc pour le traitement des affections de la
colonne vertébrale. Il maintient la colonne
vertébrale dans la meilleure position possible.
Associé a de la kinésithérapie, il permet de
limiter les déformations de la colonne
vertébrale (en particulier pendant la
croissance).

2 G(V $% =
*550

L'arthrodése est une technique chirurgicale
qui vise a immobiliser et stabiliser
définitivement une articulation dans une
position donnée.
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La ventilation assistée consiste a substituer,
ou a aider, par un appareil de ventilation
(appelé ventilateur) les muscles respiratoires
défaillants.

Deux modes de ventilation assistée sont
possibles :

- la ventilation non invasive  : un masque ou
une pipette buccale relie la personne au
respirateur

- la ventilation par trachéotomie : la personne
est reliée au ventilateur par une canule de
trachéotomie qui pénetre dans la trachée a la
base du cou.

"J ((
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La kinésithérapie respiratoire  entretient la
mobilité du thorax et la souplesse des
poumons, et préserve le capital musculaire
existant.

"8
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Les insufflations passives  consiste a
insuffler dans les poumons un volume d'air
plus important, mais contrélé, que la capacité
respiratoire spontanée de la personne : les
poumons se gonflent, et le thorax se souléve,
I'ensemble s'étire doucement.

Elles sont réalisées a l'aide d'un ventilateur
congu a cet effet appelé relaxateur de
pression.

"8
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La capacité vitale est mesurée au cours des
explorations fonctionnelles respiratoires. Elle
correspond au volume d'air maximum qu'une
personne arrive a mobiliser entre une
expiration et une inspiration forcées.

"8
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La gazométrie mesure la quantité de dioxyde
de carbone (COy,) et de dioxygene (O;) dans le
sang artériel a partir d'un prélevement
sanguin. Ces mesures renseignent sur
I'efficacité des échanges gazeux pulmonaires
et sur la qualité de la ventilation. Elles peuvent
révéler une insuffisance respiratoire.

"8
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L’hypoglycémie est la diminution du taux de
sucre (glucose) dans le sang. Le glucose
fournit au corps une source importante
d’énergie, lorsque le taux de glucose est trop
faible, la personne est faible et peut faire un
malaise.

Le reflux gastro -oesophagien estla
remontée du contenu acide de I'estomac vers
le tube diaestif (I'cesophaae). ce aui (.../...)
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(.../...) entraine des symptdmes comme les
brllures d'estomac. S'il est fréquent, il risque
d'endommager I'cesophage.

Le transit intestinal est la progression des
aliments dans les intestins.

La gastrostomie consiste a mettre en place,
par une petite opération chirurgicale, une
sonde dans I'estomac a travers la paroi
abdominale. Elle permet de rééquilibrer les
apports nutritionnels en introduisant les
aliments directement dans I'estomac tout en
conservant la possibilité de manger par la
bouche la nourriture qui lui fait plaisir.

La myologie est la science qui étudie le
muscle, sain ou malade.

EEll-r- . +2
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La complexité du diagnostic et la spécificité de
la prise en charge des maladies
neuromusculaires nécessitent le recours a des

centres de référence ou de compétence
composés d'équipes pluridisciplinaires
réunissant toutes les spécialités impliquées
dans la prise en charge des maladies
neuromusculaires. Ces structures facilitent
I'organisation des soins pour les malades et
sont fortement impliquées dans les essais
cliniques. lls participent aussi a 'amélioration
des connaissances et des pratiques des
professionnels de santé.

K6D PPP +!
'8

Les aides techniques comprennent tous les
équipements utilisés par une personne en
situation de handicap, destinés a prévenir ou
compenser une déficience : appareillages
orthopédiques, aménagements du domicile,
dispositifs facilitant le déplacement, la
communication, I'habillage ou I'hygiéene ...
Grace a ces aides techniques, la personne
handicapée peut conserver une meilleure
autonomie dans sa vie personnelle, ses loisirs
et ses activités professionnelles.
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Au sein de I'équipe soignante, c’est
I’ergothérapeute qui évalue les besoins de la
personne en situation de handicap et lui
préconise les aides techniques nécessaires a
son autonomie.
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Le protocole de soins  définit les soins et les
traitements pris en charge a 100% pour le
suivi d'une affection longue durée et précise
quels sont les professionnels de santé
impliqués (qui peuvent étre consultés
directement sans passer par le médecin
traitant).

Le Projet personnalisé de scolarisation
(PPS) est un dispositif qui permet d'organiser
la scolarité des éleves qui ont des besoins
spécifiques.

"G
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>> www.afm-france.org > Vie quotidienne >
Scolarité

Un auxiliaire de vie scolaire (AVS)
accompagne un ou plusieurs enfants pour
faciliter l'installation en classe, aider aux
déplacements, prendre des notes, réexpliquer
les consignes ...
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Une cohorte est un groupe de personnes,
sélectionnés en fonction d'une ou de plusieurs
caractéristiques et suivis dans le temps afin
d'étudier comment évolue leur situation.

L étude de liaison est une technique
permettant de localiser sur un chromosome un
géne responsable d'une maladie.
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La culture de cellules est une technique qui
permet d'étudier des cellules, humaines ou
animales, vivant sur un milieu artificiel, en
laboratoire.

Un modele cellulaire permet d'étudier les
mécanismes biologiques d'une maladie a partir
de cellules cultivés en laboratoire qui
reproduisent les caractéristiques de cette
maladie. Ces cellules peuvent provenir de
personnes atteintes par la maladie, ou avoir
été crées en laboratoire. Elles peuvent aussi
servir a tester les effets d'un traitement
potentiel.

Contrairement aux méthodes
pharmacologiques basées sur I'emploi de

molécules chimiques, la thérapie cellulaire
est fondée sur I'utilisation de cellules vivantes.
Cette technique consiste a prélever des
cellules soit chez le patient a traiter, soit chez
un donneur, a les purifier et éventuellement, a
les modifier et les multiplier. Ces cellules sont
alors réimplantées chez le malade pour
remplacer des cellules déficientes ou
disparues.
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La microscopie électronique est une
technique pour examiner un objet qui repose
sur l'utilisation d'un faisceau d'électron. ||
permet d'avoir un meilleur agrandissement
qu'avec un microscope traditionnel
(microscope optique) qui utilise un faisceau de
lumiere.

$%"!



$ " 4 B
| |
(
o
| | )
&
;
9
(:/
7 &
" 7 7C
$% EfMleer . - 'D $% '8 "2 G( Vv
G ( ( EMlrer . - (8% (
" !
2 G(V $%  *551 2 G(V $% *559
g @> O
s 2 G(V $% *55,
2 G(V $%  *55; "
" 2 G(V $%  *55,
2 G(V $% A ( *551 .
2 G(V $% G *550 2 G(V $% =  *550
v .
2 G(V $%  *551
2 G(V $% *55, "8 (
) 2 G(V $% *55,
2 G(V $%  *55, "g
)
2 G(V $% *55, 2 G(V $% H( *55,
" "G
2 G(V $% H( *551 2 G(V $%  *55,
" "G
2 G(V $% *559 2 1 $% 433;
G % $ % U !
U 7 7
!
9
H $ $% $ % U ! 5 245 244 522 7
(
7 & % 7

G C 5245550999 7 "
C 5245141414 7



