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L'Ataxie télangiectasie (A-T) est une maladie génétique neurodégénérative trés rare. Elle se caractérise par des

* Infections fréquentes

* La maigreur

* Un risque accru de tumeurs malignes

La recherche en laboratoire a mis en lumiére une sensitivité accrue a la radiation par ionisation a hautes doses. La
rareté et la lenteur initiale de I'évolution de cette maladie peuvent rendre son diagnostic difficile.

CARACTERISTIQUES CLINIQUES

1. Introduction

Les premiers signes de A-T apparaissent chez les trés
jeunes enfants. On observe des difficultés de contréle
de posture et de coordination des mouvements (ataxie
du tronc). L'enfant peut avoir du retard dans sa
capacité ambulatoire (commengant & marcher apres
18 mois), et peut rechigner 4 abandonner 1'aide de
supports matériels ou humains. Il peut continuer a
avoir une marche instable au-dela de la période
normale, avoir de la difficulté a rester debout sans
chanceler et tomber fréquemment.

Souvent, dés 1'dge de 5 ans, on observe 1'apparition de
vaisseaux sanguins saillants dans le blanc des yeux.
Ce sont les télangiectasies oculaires qui caractérisent
cette condition et qui ressemblent aux vaisseaux
sanguins que 1'on voit dans les yeux de personnes
bien plus dgées. Parfois ils sont presents a la
naissance, d'autres fois ils n'apparaissent qu'a
l'adolescence. Bien qu'ils ne soient pas seyants et
pourraient relever de la chirurgie esthétique, ils ne
saignent pas et ne causent aucune irritation. C'est leur
nature constante qui ne change ni avec le passage du
temps, ni avec les conditions météorologiques, ni
avec les émotions qui les distingue d'autres rougeurs
oculaires.

Au début, il est difficile d'établir s'il y a vraiment
anomalie et cette condition semble s'améliorer entre
les 4ges de 3 a 5 ans mais, plus tard, il devient
évident que I'équilibre de l'enfant n'est pas ce qu'il
devrait étre.

La marche demande plus d'efforts et parait mal
assurée, l'enfant cherchant fréquemment le support
des murs et des portes. En outre, les mouvements
rapides nécessitant moins de contrdle de I'équilibre
que les mouvements lents, pendant une certaine
période, il semble que I'enfant puisse courir
normalement. Peu de temps aprés leur dixiéme
anniversaire, la plupart des enfants affectés par I'A-T
doivent utiliser une chaise roulante.

Vers la fin de leur premiére décennie et le
commencement de leur seconde, d'autres problémes
surviennent qui peuvent se révéler aussi handicapants
que la perte de I'équilibre corporel.

2. Coordination des membres

La coordination des membres devient anormale
(ataxie périphérale) mais beaucoup moins que celle
du corps. Des mouvements involontaires peuvent
apparaitre chez certains. Ceux-ci incluent :

................................................................

e De bréves convulsions des mains et des pieds
qui donnent l'impression d'agitation (chorée).

e Des mouvements plus ondulants et plus lents
du cou, du visage et des épaules (athétose).

e Adoption d'une posture raide et difforme
(dystonie).

e Convulsions intermittentes des membres
(comme nous avons parfois lorsque nous
nous endormons).

e Acces de tremblements d'un membre comme
lorsqu'on grelotte.

3. Difficultés de I'élocution (Dysarthrie)
L'incapacité de parler distinctement peut apparaitre
pendant les dix premiéres années de la vie de l'enfant.
Celle-ci peut s'aggraver entre 1'dge de 5 4 10 ans puis
s'arréter a un plateau. Nous ne connaissons aucune
personne souffrant de A-T qui soit incapable de se
faire comprendre méme si la conversation peut étre
lente et laborieuse.

4. Mouvements oculaires

Les mouvements des yeux deviennent restreints
(apraxie saccadée verticale et horizontale). Il devient
difficile de lire ou de suivre des yeux le mouvement
d'objets.

5. Intelligence

On ne note pas de retard dans le développement de
l'intelligence des enfants atteints de A-T cependant
on observe un ralentissement du processus de la
pensée chez beaucoup d'entre eux. Certains enfants
sont éduqués dans les écoles ordinaires, d'autres dans
des écoles spécialisées ; un jeune homme est
actuellement a l'université.

6. Immunité

Environ la moitié des personnes atteintes de A-T ont
des problémes d'immunité et souffrent souvent
d'infections sinopulmonaires répétées (rhumes, nez
qui coule). Le systéme immunitaire est complexe et
difficile 4 évaluer mais si I'enfant semble avoir un
nombre anormal d'infections de 1'appareil
respiratoire, il est recommandé de faire faire une
évaluation (DTP, Hib et Pneumovax). Pour certains
enfants, on doit recourir aux antibiotiques qui leur
assurent une "protection de base" tandis que d'autres
nécessitent des piqiires d'immunoglobulines
((protéines que fabrique le corps pour lutter contre les
infections.) D'autres enfants, par contre, n'ont jamais
de problémes. Il semble que les infections



bactériennes posent plus de problémes que les
infections virales.

7. Taille

La maigreur, parfois excessive est une caractéristique
de I'A-T. Elle est le résultat d'un manque d'appétit, de
la dépense d'énergie due aux mouvements
involontaires mais, dans une certaine mesure, c'est
aussi une caractéristique de cette condition. Lorsque
la condition se déclare plus tard, la forme d'A-T est
moins sévere et tous les signes sont moins marqués.
Certains gargons et filles atteints de A-T ont une
puberté retardée, en particulier ceux qui sont maigres
et sujets a infections.

MEDICAMENTS

Aucun médicament ou reméde a base de plantes ne
peut a lui seul aider tous les patients atteints de A-T.
La plupart des drogues qui agissent sur le systéme
nerveux peuvent poser des problémes chez ces
patients. Pour certains, le Benzhexol est bénéfique,
pour d'autres il provoque des réactions. Le traitement
par médicaments nécessite le suivi d'un spécialiste.

RESULTATS DE LABORATOIRE ET
DIAGNOSTIC

Les quatre tests qui sont utilisés pour diagnostiquer
cette condition sont indiqués dans le tableau no.1. Le
plus utile est celui qui expose les cellules blanches
d'un patient aux rayons X ou gamma pour permettre
I'analyse de la réponse des cellules. Ce test ne peut
étre fait que dans des centres spécialisés et prend
beaucoup plus de temps que les autres. Dans le cas de
A-T on fait un diagnostic clinique. Les résultats de
laboratoires sont utiles mais pas autant que les
symptomes et les signes présentés par le patient.
Avant que la condition ne se soit complétement
développée, il est difficile de la diagnostiquer car on
peut simplement penser que I'enfant n'a pas un
équilibre trés stable.

GENETIQUE ET INCIDENCE

L'A-T est une maladie génétique, donc héréditaire.
La transmission est autosomique récessive (AR).
Dans les familles AR, I'enfant a | chance sur 4 de
présenter cette condition. Un diagnostic prénatal peut
étre fait dans la plupart des cas mais c'est un
processus complexe qui doit étre prévu avant
conception. Pour plus de renseignements, adressez
vous a la "A-T Society" ou a la "National A-T
Clinic". Chez les blancs l'incidence est de 3 sur 1
million, il s'agit donc d'une condition trés rare et on
compte probablement moins de 200 personnes
atteintes dans le Royaume-Uni.

CANCER

Chez les personnes atteintes de A-T on note une
incidence accrue (environ 1% de risque par an) de
tumeurs, en particulier des lymphomes et des

leucémies qui peuvent nécessiter une radiation par
ionisation a larges doses. Ce traitement présente des
dangers et il est important de consulter un spécialiste.
Certains rapports suggérent que chez les méres
d'enfants atteints de A-T, le risque du cancer du sein
est légeérement plus élevé. Cette suggestion fait
actuellement l'objet d'un débat et de recherches
supplémentaires. La mammographie avant 50 ans
n'est cependant pas recommandée a moins qu'il n'y
ait des antécédents de cancer du sein dans la famille.

RADIATION

Il est important de replacer la question de la
sensitivité a la radiation dans son contexte. Bien que
les personnes atteintes de A-T aient une sensitivité
accrue 4 la radiation par ionisation (rayons X et
gamma), ils réagissent normalement aux autres
formes de radiation, par exemple le bronzage par
rayons ultraviolets. En outre on considére que les
tumeurs chez les personnes ayant A-T ne sont pas
causées par la radiation. Et, finalement, les radios
ordinaires des bras et de la poitrine ainsi que celles
prises par les dentistes ne produisent pas assez de
radiation pour nuire 3 la santé.

TRAITEMENT

Bien que, pour le moment, I'A-T soit incurable on
peut beaucoup faire pour aider les patients (voir
tableau no. 2). La "A-T Society" est 'organisme le
plus a la pointe de ces développements ; son adresse
se trouve au dos de ce feuillet.

LES CAUSES DE L'A-T ET L'AVENIR

L'A-T attaque certaines parties du systéme nerveux
(le cervelet, le bulbe rachidien, les ganglions de la
base et la moelle épiniére). Les analyses de
laboratoires semblent indiquer un probléme de
développement d'ADN (geénes et chromosomes) et
une 'incapacité de réparer certaines détériorations de
I'ADN. On ne comprend pas encore trés bien cette
maladie et la recherche continue.

TRAVAUX RECENTS DE RECHERCHE

On a découvert le géne de I'A-T, I' ATM. Il a été
cloné en 1995. Les chercheurs travaillent sur ce géne
et on peut s'attendre & une meilleure compréhension
de I'A-T et 4 un traitement plus efficace a I'avenir.

La "A-T NATIONAL CLINIC"

Toute famille ayant un enfant atteint d'A-T devrait
demander (par l'intermédiaire de leur docteur, leur
spécialiste ou de la "A-T Society") une consultation a
la clinique spécialisée de Nottingham ot une équipe
pluridisciplinaire (neurologues, généticiens et
thérapeutes) étudie cette condition. Cette clinique
regroupe tous les spécialistes intéressés mais cela
n'empéche pas que l'enfant soit également suivi par
les services médicaux de sa localité.



TABLEAU no. 1

Test Résultats Utilité du test

Alpha-foetoprotéine dans le sang Accrue Utile, mais aussi accrue dans d'autres conditions
Niveaux d'immunoglobulines Réduits Pas toujours bas, mais bas également dans

(Iga, IgG, IgM) d'autres conditions

Décomposition et recomposition Accrues Utile si accrues, mais inutile si normales

de chromosomes

Sensitivité 4 la radiation par ionisation Accrue Trés fiable mais ce test est fait uniquement dans

TABLEAU no. 2

certains centres

Action/Mesure prise

Exercice et kinésithérapie

Trés utile pour le contrdle musculaire, peut étre amusant - étire les
muscles et les ligaments

Antibiotiques, immunoglobulines, Pour le traitement des infections pulmonaires et pour empécher
vaccinations et kiné de la poitrine que les problémes pulmonaires ne deviennent permanents
Orthophonie Treés utile pour 'élocution en particulier apres les 10 premicres

Consultation orthopédique

années de l'enfance

Les procédures de correction peuvent étre trés utiles pour les
problémes de posture et d'articulations, en particulier celles des
membres inférieurs et de la colonne vertébrale

La "Ataxia-Telangiectasia Society" est une organisation caritative. Nous sommes un groupe de parents qui ont
des enfants atteints de cette maladie. Notre objectif est de soulager la souffrance et la détresse que cause I'A-T.
Nous travaillons a cet objectif en finangant la recherche, en disséminant des informations sur cette condition et en
offrant un soutien aux familles. Nous dépendons entiérement de dons charitables..

Autres feuillets d'information

Qu'est-ce que A-T ?

Ataxie-Télangiectasie :
Ataxie-Télangiectasie :
Ataxie-Télangiectasie :
Ataxie-Télangiectasie :
Ataxie-Télangiectasie :

publiés par la "A-T Society"

Guide pour les parents

Guide des thérapies

Guide du diagnostic prénatal et des aspects génétiques de I'A-T
Déficience immunitaire

Guide pour les enseignants

La "A-T Society" publie aussi réguli¢rement un bulletin d'information. Si vous souhaitez figurer sur notre
liste de distribution ou recevoir un de nos feuillets d'information, contactez nous a I'adresse ci-dessous.
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