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+ Une maladie génétique rare
+ Sur la région du chromosome 2p25.3
* Incluant le géne MYTIL

+ Non dégénérative
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Le géne MYTIL est impliqué
dans le processus de la
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Les neurones sont les cellules fonctionnelles
du systéme nerveux.
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de ce syndrome a 1 risque sur 2
de le transmettre a ses descendants
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* Les profils sont :du
polyhandicap & I’autonomie accompagnée

 Les patients ne possédent
du syndrome, et
d’un patient a I’autre
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* En : médecins de ville

* Avecle
(plateforme de coordination et d’orientation pour les troubles
du neuro-développement)

e Au (centre d’action médico-sociale précoce)
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Conception : Association Les Extra-Vaillants en collaboration avec le Dr J. Coursimault, le Dr A.M. Guerrot et le Dr F. Lecoquierre — Génétique clinique et moléculaire — CHU Rouen
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ont une déficience intellectuelle
de degré variable
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3 patients sur 10
n’ont pas de déficience
intellectuelle mais cumulent
différents troubles des
apprentissages

Trouble du Neuro-Développement
lié au géne MYTIL

|Le saviez

1 patient sur 2

i i + Présente des stéréotypies
+ Fait preuve d’impulsivité, d'intolérance a la

frustration

4 patients sur 10
- Font preuve d’agressivité envers eux ou

i i i i envers IES autres
« Présentent un trouble du spectre de I'autisme

« Ont un trouble déficitaire de I'
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Troubles visvospatiaux
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Troubles logico-
mathématiques

Troubles du langage

Source : Hoptoys

+Age médian de I'acquisition de la marche & 22 mois, certains
ont besoin d'aide & la mobilité.

*Trouble de la coordination, instabilité motrice, impact sur la
motricité fine

*Hypotonie
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1 patient sur 2
a des troubles alimentaires
(hyperphagie, impulsivité, trouble de I’oralité)

6 patients sur 10
ont des troubles pondéraux
(surpoids, obésité)

4 patients sur 10
ont un poids dans la norme

L
2 patients sur 10
souffrent d'épil
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Les patients ne présentent pas
forcément de signes
morphologiques distinctifs liés

& cette maladie.

Le portrait a été établi a partir du logiciel de recherche Face2gene.
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PAS DE TRAITEMENT
SPECIFIQUE

hd
a date
* Neuro-pédiatre / pédiatre / Neurologue
* Neuropsychologue
* Endocrinologue .
* Psychomotricien
» Généticien A
ORL « Ergothérapeute
. e * Psychologue
pour certains impacts * Psychiatre/ pédopsychiatre

du syndrome * Educateur spécialisé

+ Médecin spécialisé dans les troubles du sommeil .
* Nutritionniste

* Médecin spécialisé dans les troubles alimentaires X
« Osthéopathe...

pour Ialimentation, la * Ophtalmologue et orthoptiste
4

. . « Kinésithérapeute

Prdflque SPOrflve P i j Dans le cadre de vos démarches a la MDPH, vous pouvez

i Orl‘hophonisl‘e obtenir une aide financiére partielle pour ces dépenses.
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LES PARCOURS SONT HETEROGENES
K PAS DE SOLUTION UNIQUE

LES DISPOSITIFS SONT MULTIPLES

Suivant :

Le profil et les besoins du patient
Les ressources de la famille (temps,
finances, mobilité...)

L’accés aux soins et a |’aide sociale
Les prescriptions médicales

Les décisions de la MDPH (Maison

Départementale pour les Personnes Handicapées)
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Soins et
rééducations

Milieu ordinaire

* Avec aide humaine
et/ou matériel
adapté

«  En dispositif ULIS Milieu Spécialisé Hépital
avec aide humaine *  En IME (Institut Médico
et/ou matériel Educatif) Libéral
Gdcpfé » EEAP (Etablissements et
Servi Enfants et
Afir:;:::err)\?su ;o I;I?: nsdiecapés) CAMPS

Instruction & domicile (centre d’action
médico-social

précoce)

« En Hépital de jour

Milieu ordinaire

+ Intervention d’un CMPP

SESSAD (Service d'Education (Centre I\"\édico )
Spéciale et de Soins a Domicile) Psycho Pédagogique)
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Association

¢ Les Extra-Vaillants MYTI1L

« Seule association de familles au monde
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Quelques chiffres « Basée en France, Normandie

* Association d’intérét général

* Iy aplus de 180 familles identifiées dans le m°"d° « Collaboration avec la Filiere de santé AnDDI-Rares, le Centre

“TENEES A Rip de référence des anomalies du développement du CHU de

= environ 40 en France Rouen
amilles s’étant fait connaitre auprés des groupes de familles FB international et francophone a fin . .
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* International : Chromosome 2p25/MYT1L Family Page
* Francophone : La bulle des Extra-Vaillants MYT1L




