DISCRIMINATION génétique

llestprimordialdecréerunenvironnementsécuritairepour
lespersonnesatteintesdemaladieshéréditaires, tellesque
lamaladiedeHuntington,etdeveilleracequ'ellessoient
libres de se déclarer, de solliciter I'aide nécessaire et de
participerauxessaiscliniques.Voilalaraisonpourlaquelle
la SHC se bat pour une équité génétique. Le Canada
est le seul pays du G8 qui n'a pas prévu de protection
contrel'utilisationdesrenseignementsgénétiquesdeses
citoyens.AtitredeprincipaleorganisationdelaCoalition
canadienne pour I'équité génétique (CCEG), la SHC se
vouealétablissementd’uneprotectioncontrel’'usagedes
enseignements génétiques des Canadiens.

notre HISTOIRE

Lafamilleestau coeurdenotrecommunauté.Desindividus
concernésquis'unissentafind’améliorerlaqualitédeviedes
CanadiensauxprisesaveclaMH,voilalepuissantexempleque
donnentnosfamillesetnosbénévoles.Quevoussoyezatteint
delamaladiedeHuntington(MH)ouquevoussoyezunaidant
pourunepersonnequienestatteinte,quevousayezlegéene
de la MH ou que vous soyez a risque d'en hériter, nous, a la
SociétéHuntingtonduCanada(SHC),comprenonsbienceque
vousvivez.Noussommesunorganismesansbutlucratifdont
lamissionestderecueillirdesfondsafind'offrirdesconseilset
d'autresservicesauxpersonnesetauxfamillesauxprisesavec
laMH.LaSociétécollaboreavecdesprofessionnelsdelasanté
etdesservicessociauxdansl'objectifdelesaideramieuxservir
lespersonnesquiviventaveclaMH.Egalement,nousfinancons
larecherchemédicalepourdécouvrirdestraitementspouvant
retarder ou arréter la progression de la maladie.

Maladie de Huntington :

LES FAITS

-LaMHestuneaffectioncérébralehéréditairemortelle.

-Chaqueenfantnéd’unparentatteintdelaMHcourtun
risque de 50 % de partager le méme sort.

« Un Canadien sur 1 000 est affecté par la MH.

-1l n'y a toujours pas de remede a cette maladie.

La Société Huntington du Canada
Qu'est-ce que la
MALADIE DE
HUNTINGTON?

ﬁﬁmﬁlului nf Cumady

Fuciitd Hubatiagtnh du Cabxds

QU'EST-CE QUE
la maladie de Huntington?

La maladie de Huntington (MH) est un trouble
héréditaire du cerveau. Prés d'un Canadien sur 7
000 est atteint de la MH; un Canadien sur 1 000 en
est affecté par sa situation de personne arisque, de
soignant, de membre de la famille ou d’ami.

Qui en est atteint?

LamaladiedeHuntingtonestuneaffectiongénétique.
Le gene de la MH étant dominant, chaque enfant
né d’'un parentayant ce géne court unrisque de 50
% d’en hériter et seradonc considéré comme «une
personnearisque».Leshommesetlesfemmessont
exposésaumémerisquededévelopperlaMH.Enoutre,
cettemaladietouchetouteslesraces,sansdistinction.
Lessymptomessemanifestentgénéralemententre30
et45ans.llarrivetoutefoisquelamaladieapparaisse
chez les enfants ou les ainés.

QUELS sont les

symptomes?

- Bouleversement émotif (dépression; apathie;
irritabilité; anxiété; comportement obsessif).

- Perte cognitive (incapacité de se concentrer, de
planifier,deserappelerdessouvenirsoudeprendredes
décisions; manque de perspicacité).
-Détériorationphysique(pertedepoids;mouvements
involontaires; coordination affaiblie; difficultés a
marcher, a parler et a avaler).
llexisteunegrandevariétédesymptomesetchaque
individu ne les présente pas forcément tous, ni au
mémedegré.Parailleurs,lessymptémesvarientselonle
stade de la maladie.

Premiers stades

Les premiers symptomes de la MH sont souvent
accompagnésdetroublescognitifs peuprononcés.
-Desdifficultésaorganiserdesactivitésroutiniéresou
a s'adapter a de nouvelles situations.
-Desdifficultésaserappelercertaineschoses ce qui
laisserait penser que la personne est négligente.
-Lesactivitésprofessionnellesrisquentdedemander
davantage de temps.

-La capacité de prendre des décisions et |'attention
s'affaiblissent.

« Possibilité d'exhiber de l'irritabilité.
Delégerschangementsphysiquespeuventseproduire
acestade, telsquedesmouvementsinvolontaires.ll
peuts'agiraudébutd’unétatdegrandenervosité,de
signesdimpatience,despasmesauniveaudesmainset
despieds,oud’uneagitationexcessive.Lespersonnes
atteintespeuventconstaterunecertainemaladresse,un
changementdansleurécritureoudesdifficultésdans
I'accomplissementdecertainesactivitésquotidiennes,
telles que la conduite automobile. A ce stade, les
personnesatteintessontcapablesdefonctionnertouta
fait normalement, chez elles et au travail.

Stades intermédiaires

Amesure que lamaladie progresse, les symptomes
sempirent.Leseffetsphysiquesinitiauxsetransforment
graduellement en mouvements involontaires plus
prononcés,telsquespasmesetmouvementssaccadéset
involontairesdelatéte,ducou,desbrasetdesjambes.
Cesmouvementspourrontrendredifficileslamobilité,
le langage et la déglutition. A ce stade de laMH, les
individusatteintsmarchententitubantetparlentsans
articuler.llséprouventdeplusenplusdedifficultésa
travailleretas’acquitterdeleurstachesménageéres,
maisrestentcapablesd'accomplirlaplupartdesactivités
de la vie quotidienne.



Stades avancés

AuxstadesavancésdelaMH,ilesttypiquede constater
quelesmouvementsinvolontaires sefontplusrareset
quelesmembresseraidissentdavantage.Lespersonnes
atteintes ne sont alors plus en mesure d’accomplir les
activitésdelaviequotidienneetontgénéralementbesoin
desoinsinfirmiersprofessionnels.llestcourantqu’elles
éprouvent des difficultés a avaler, a communiquer et
qu'elles perdent du poids.

La mort survient habituellement 15 a 25 ans aprés
I'apparition de la maladie. Le déces n'est pas causé
directement par la MH, mais par ses complications :
suffocation, embolie pulmonaire ou pneumonie.

Forme juvénile de la MH

Environ 10 % des cas de MH sont considérés comme «
juvéniles»,c'est-a-direquelessymptomessurgissentau
coursdelenfanceoudel’adolescence.Lessymptomesde
laformejuvéniledelamaladiesontquelquepeudifférents
de ceux de la maladie des adultes.
«Lesmouvements sont caractérisés parlalenteuretla
rigidité.

- Les enfants atteints éprouvent des difficultés
d’apprentissage croissantes.
-llspeuventsouffrirdeconvulsionsoudecrisesdépilepsie.
«Certainssouffrentdegravestroublesducomportement.
Vu que les symptémes sont différents de ceux quon
retrouve chez les adultes, il peut étre difficile de
diagnostiquerlaformejuvéniledelaMH.Laideapportée
par les neurologues, les psychologues, les conseillers
engénétiqueetlestravailleurs sociauxestimportante
pourquelespersonnesatteintesoulesfamillespuissent
mieux affronter la maladie. Les physiothérapeutes,
les ergothérapeutes et les orthophonistes peuvent
aider les personnes atteintes de la MH a faire face a
certains symptémes. En outre, vu que les personnes
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atteintesperdentsouventdupoids,lacontributiond’un
nutritionniste est égalementtrés utile. Il estimportant
quetouscesprofessionnelsdelasantécollaborentaune
gestionefficacedutraitementdechaquepersonnepuisque
lamaladiesedéveloppedifféremmentd’unepersonnea
l'autre.

QU'EST'CE QU' cause la MH?

IInest pas claircomment le gene défectueuxdela MH
provoquelamaladie.Depuisladécouvertedecegeneen
1993, lesscientifiquesontmultipliéleursrecherchesafin
dedécouvrirlesprocessusbiochimiquesquientrainentla
destructiondescellulesducerveau.Actuellement,nous
savonsquelegénedelaMHproduituneprotéineappelée
«huntingtine».Chezlespersonnesatteintesdelamaladie,
cetteprotéinesefragmenteenunsegmentcourtetun
segmentpluslong.Lessegmentspluscourtss’agglutinent
pour former une balle de protéine. Les scientifiques
cherchentmaintenantasavoirsilamortdescellulesest
causéeparlafragmentationdelaprotéine,laformation
des balles de protéine ou par un autre processus. lls
tententégalementdecomprendrepourquoiseulement
certaines cellules du cerveau meurent.

TRAITEMENTS

En2011,deschercheurscanadiensontréussiasupprimer
les symptémes physiques la maladie chez une souris,
insufflantainsiuneboufféed’espoirdanslacommunauté
MH. Cette percée de la recherche est une premiere
mondialeetconstitueunprincipaljalonsurlecheminde
ladécouverted’untraitementefficaceoud’'unmoyende
guérirlamaladie.Cenouveaumodeélesubitactuellement
des tests et des études plus poussées.

Toutefois, pour le moment, il n'existe encore aucun
traitementquipuisseralentirouarréterlaprogressionde
lamaladiechezlessujetshumains.Actuellement,plusieurs
médicamentspermettentdelimitercertainseffetsdela
maladiecommeladépression,I'anxiétéetlesmouvements
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involontaires.Enraisondeleurseffetssecondaires, ces
médicamentsnesontpasprivilégiéspardenombreuses
personnes atteintes.

Surune note plus positive, il estimportant de signaler
queplusieursmédicamentssontadesphasesavancées
d'essaiscliniquesavecl’appuiduGrouped’étudessurla
maladiedeHuntington,unconsortiuminternationalquise
consacre a la recherche clinique sur la MH.
Lesscientifiquessontpleinsd’espoirquantal’efficacité
de ces nouveaux médicaments. Des chercheurs se
penchentégalementsurlestraitementschirurgicauxtels
quel'implantationdanslecerveaudecellulescérébrales
foetalesavecl'espoirquellessedéveloppentetprennent
la place des cellules mortes.
Leschercheurspensentquenoussommesprochesd’un
traitementfiable.llestdoncprimordiald'éduquerautant
depersonnesquepossible,etdedéployerdeseffortsdans
cesens,notammentdanslescommunautésrurales et
culturellement diversifiées.

ESSAIS cliniques

La SHC maintient son partenariat avec les principales
organisations qui préparent et effectuent des essais
cliniques. Les particuliers ont joué un réle essentiel
danstouslesaspectsdelarecherche surlamaladiede
Huntington. Ce sont les archives des familles qui ont
orientéladécouvertedelamutationgénétiquedelaMH
etcesontleséchantillonssanguinsprovenantdefamilles
partoutdanslemondequiontrendupossibleslesétudes
génétiques.LaSHCétablitlespontsentreleschercheurset
lesindividusensensibilisantlesCanadiensalimportance
duprocessusd'essaiscliniques,alafacondontilspeuvent
simpliqueretalaportéedeleurparticipation.C'estgrace
auxessaiscliniquesquelesnouvellespercéespasserontdu
laboratoire a la communauté MH.
Afindefaireavancerlesessaiscliniques,un plusgrand
nombre de participants est requis. En effet, pour qu'ils
soientfiables, lesrésultatsdesessaiscliniquesdoivent
provenird'unnombreimportantdeparticipants.LeCanada
s'approchedu plusgrand nombre de participantsaux
essaiscliniquesdelaMHparhabitantdanslemonde.Mais
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nousnesommespasencorepresdubut.Jouantunréleclé
aceteffet,laSHCrapprocheleschercheursdesindividus,
ensensibilisantlesCanadiensalimportanceduprocessus
d'essaiscliniques,enleurmontrantcommentilspeuvent
participeretenleurexpliquantlagrandeimportancede
leurparticipation.C'estgraceauxessaiscliniquesqueles
nouvellespercéesdelarecherchepasserontdustatutde
découverte au statut de traitement.

Comment la MH est-elle

DIAGNOSTQUEE?

La maladie de Huntington est habituellement
diagnostiquée a l'aide de tests neurologiques et
psychologiques,etenexaminantlesantécédentsfamiliaux.
Parfois,lesmédecinsutilisentunescintigraphiecérébrale
afinde découvrirsiles parties spécifiques du cerveau,
principalementlenoyaucaudéetleputamen,fonctionnent
efficacement. Ils peuvent aussi effectuer des tests
génétiques afin de confirmer le diagnostic.

Tests génétiques
UntestgénétiquedelaMHexistedepuis 1986.Toutefois,
letest prédictifaétémisaupointen 1993.1Is'agitd’'une
analyse de sang qui permet aux individus a risque de
savoirs'ilsportentlegéneresponsable.Ungrandnombre
depersonnesarisquepréferentnepassubirletest.Ceci
peut étre dt au fait qu'il nexiste actuellement aucun
traitementquiempéchelamaladiedesedéclarersilegéne
estprésent.Parcontre,d’autrespersonnesveulentsavoir
siellesrisquentd’avoirlamaladieafindepouvoirplanifier
leur carriére, de prendre des décisions en matiere de
planificationfamiliale,etc.Toutepersonnequienvisagede
passerletestdevrait,aupréalable,consulterunconseiller
engénétiqueafindes’assurerqu’ellecomprendbienles
conséquencesetqueletestestlameilleureoptionpourelle
a ce moment.
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