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Annonce duAnnonce du  diagnostic ddiagnostic d’’uneune
maladie génétique raremaladie génétique rare

Marie-Hélène BOUCAND

* Médecin ancien chef de service, médecine physique et réadaptation
* Médecin attachée de l’Association Française des Syndromes d’Ehlers-Danlos
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Mon expérience deMon expérience de
ll’’annonce dannonce d’’ un pronostic un pronostic

•• Pronostic de lPronostic de l’é’évolution dvolution d’’unun
traumatisme crânien ou dtraumatisme crânien ou d’’un éveil deun éveil de
comacoma

•• Pas de bonne manière de dire unePas de bonne manière de dire une
mauvaise nouvellemauvaise nouvelle

•• Toujours une première foisToujours une première fois
•• AccompagnementAccompagnement
•• Processus dans la duréeProcessus dans la durée
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Annonce dAnnonce d’’une maladie rareune maladie rare

• Expérience personnelleExpérience personnelle

••  Constatations au sein de lConstatations au sein de l’’associationassociation

  Réaction initiale paradoxale :Réaction initiale paradoxale :
soulagement quand soulagement quand le  diagnostic le  diagnostic est poséest posé

 Réaction secondaire d Réaction secondaire d’’effondrementeffondrement

•• ?? ??  De ma réaction : De ma réaction : connaissanceconnaissance  préalablepréalable
•• ?? ??  De la réaction paradoxaleDe la réaction paradoxale
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?? Existe-t-il une spécificité?? Existe-t-il une spécificité
de lde l’’annonce du diagnosticannonce du diagnostic

dd’’une maladie rare ??une maladie rare ??
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Le diagnostic s’insère dans
une histoire

• Errance diagnostique

• Multiplications des examens

• …« c’est dans la tête »

• Pas de thérapeutiques adaptées

• Limites médicales non reconnues : c’est la faute
du « mauvais malade »

>>> histoire douloureuse et difficile entre le>>> histoire douloureuse et difficile entre le
patient et le corps médicalpatient et le corps médical
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Maladie rare
fréquence inférieure à 1/2 000 naissances

•• Mal connue > quête dMal connue > quête d’’informations sansinformations sans
médiation ni personnalisation des donnéesmédiation ni personnalisation des données
((internetinternet))

•• Mal comprise > explications nécessaires pour leMal comprise > explications nécessaires pour le
patient et son entouragepatient et son entourage

•• Mal reconnue > il faut se faire croireMal reconnue > il faut se faire croire
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Maladie génétique

•• Transmission en amont,Transmission en amont, Qui est responsable ?
enquête génétique inquisitrice

••   Transmission en aval, Transmission en aval, descendance :
coupable sans responsabilité (dg non fait)

•  Entrailles de la familleEntrailles de la famille (trans-générationnelle)
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Maladie de famille

•• Secret de famille (handicap et tare, honte etSecret de famille (handicap et tare, honte et
déshonneur)déshonneur)

  •• Personne touchée et équilibre familial Personne touchée et équilibre familial

            **  Un enfant et le reste de la fratrie :Un enfant et le reste de la fratrie :
proche de laproche de la  culpabilité du survivantculpabilité du survivant

            ** Parent et un enfant Parent et un enfant  ::
  un groupe identitaire sun groupe identitaire s’’organiseorganise

            **  Parent et incapacité parentaleParent et incapacité parentale  ::
inversion des rôles, filiation inverséeinversion des rôles, filiation inversée
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Le soulagement initial

««  Poser le diagnostic est thérapeutiquePoser le diagnostic est thérapeutique » »
                                            Arnold Arnold MunnichMunnich

    Identification de lIdentification de l’’ennemi à combattreennemi à combattre

• Parle de l’origine et de l’identité
• Touche la filiation, l’intime de la vie
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• Sortie du chaos

• Récit mythique et fondateur de la Genèse
où la création « est » par l’acte de
nomination

Annonce du diagnostic
  comme «nominationcomme «nomination » »
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•• Définit une identité sociale (nom, prénom)Définit une identité sociale (nom, prénom)

•• Est reçu, extérieur à la Est reçu, extérieur à la personne nomméepersonne nommée

•• Le nom propre procède dLe nom propre procède d’’une inscription dans laune inscription dans la
filiation généalogique entrefiliation généalogique entre  ascendants etascendants et
descendantsdescendants

•• Il est remarquable que les maladies rares ont desIl est remarquable que les maladies rares ont des
éponymes comme dénominationéponymes comme dénomination

 L’acte de nomination  
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L’effondrement secondaire

Comment y faire face ?Comment y faire face ?
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Confusion entre diagnostic
et pronostic

•• Laisser un espace de non savoir Laisser un espace de non savoir pour permettrepour permettre
ll’é’élaboration dlaboration d’’uneune  vie possiblevie possible

•• ««  statistiquesstatistiques » » : pronostic collectif : pronostic collectif
                                                  # pronostic toujours  individuel# pronostic toujours  individuel

•• Sortir de la position du médecin «Sortir de la position du médecin «  voyantvoyant » »,,
prédit lprédit l’’aveniravenir

•• ? « toute puissance médicale? « toute puissance médicale » »
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Sortir de la  dynamique
d’identification du malade

avec sa maladie

•• Travail de distanciation entre maladie etTravail de distanciation entre maladie et
personnepersonne

•• Travail Travail personnelpersonnel  dd’é’élaboration psychiquelaboration psychique

•• La personne nLa personne n’’est jamais réduite à son diagnosticest jamais réduite à son diagnostic

•• Espace intérieur de lEspace intérieur de l’’espéranceespérance
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Information adaptée
& personnalisée

• Référent médical
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•• Regroupement qui brise lRegroupement qui brise l’’isolementisolement

•• Information pratiqueInformation pratique  dudu  ««  comment vivrecomment vivre  avecavec » » = =
pair-émulationpair-émulation

•• Orientation dans les filières de prise en chargeOrientation dans les filières de prise en charge

•• Aides directes aux maladesAides directes aux malades

•• Aide à la rechercheAide à la recherche

••  Force collective (Alliance Maladies rares) Force collective (Alliance Maladies rares)

Rôle complémentaire des
associations de malades
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Conclusion

•• LL’’annonce est un exercice de la parole doncannonce est un exercice de la parole donc
fragilefragile

•• Vulnérabilité partagée de lVulnérabilité partagée de l’’hhomme souffrantomme souffrant

•• Construction de solidarité collective pourConstruction de solidarité collective pour
permettre lpermettre l’é’élaboration dlaboration d’’un un travailtravail
dd’’espérance qui nespérance qui n’’empêche pas leempêche pas le
douloureux travail ddouloureux travail d’’affrontement àaffrontement à
ll’’insupportable réelinsupportable réel
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A.F.S.E.DA.F.S.E.D
Association Loi 1901Association Loi 1901

AAssociationssociation

FFrançaise desrançaise des

SSyndromes dyndromes d’’EEHLERS -HLERS -DDANLOSANLOS

34 Rue Léon JOULIN 37000 TOURS34 Rue Léon JOULIN 37000 TOURS

http://www.afsed.com

S.E.D Vasculaire :  http://www.maladiesvasculairesrares.fr


