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RTT
Sd
SEP
SLA
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Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders
Evidence Based Medecine
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Education Thérapeutique
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Rare Diseases Europe
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Human Leukocyte Antigen

HyperTension Artérielle Pulmonaire
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Plan National Maladies Rares
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Sclérose En Plaques

Sclérose Latérale Amyotrophique

Polymorphisme nucléotidique (Single Nucleotide Polymorphism)



Note

La présente note explicite certains choix formels pour la lecture du texte.

Compte-tenu des us en cours, nous avons utilis¢ le terme « association de patients » qui est le

plus souvent retrouvé dans la littérature sur le sujet.
Ont été mis

- entre guillemets, au sein du texte, les néologismes ou les termes qui nécessitaient une prise de

distance ainsi que ceux issus d’une citation littéraire
- en italique, au sein du texte, sans italiques, les notions sur lesquelles il convenait d’insister.
- en italique et entre guillemets les citations des personnes interrogées

Les mots avec un * sont explicités dans le glossaire.

En annexe sont exposés

la lettre de présentation de I’entretien

- le modele d’accord pour I’entretien

le contenu des verbatims
- I’évaluation des entretiens par les personnes qui y ont participé

- un exemple de carte heuristique thématique de synthese des entretiens



GLOSSAIRE

Allele

Apoptose

Base nucléotidique

Cartographie

Cellule Germinale

Chondrodysplasie
Congénital
Chorée

Délétion

Dominance

Drépanocytose

Dysautonomie
Dysibiose
Dysmorphie
Dysplasie

Epigénétique

Epissage

Différentes versions d’un méme géne. Chez un individu, chaque géne est représenté par deux
alleles, situés au méme locus sur une paire de chromosomes. L’un est hérité de la mere, 1’autre
du pere. Les alleles d’'un méme geéne ont la méme fonction mais ne 1’exercent pas forcément de
la méme fagon. Si une mutation survient dans un geéne, il peut y avoir apparition d’un nouvel
allele (1).

Mort programmée de la cellule. En réponse a des signaux particuliers , la cellule enclenche une
série de mécanismes qui conduisent a sa mort [...] I’apoptose est utile pour éliminer les vieilles
cellules (cellules endommagées) ou celles qui doivent étre éliminées au cours du développement
d’un organisme (2).

Composant moléculaire d’un acide nucléique : cytosine, thymine, adénine et guanine. Des
liaisons hydrogénes relient entre elles les bases complémentaires d’un acide nucléique (2)

Construction d’une carte génétique (2).

Les cellules germinales sont les précurseurs des gamétes (ovocytes, spermatozoides) ; ces
derniers ne contiennent chacun qu’une copie de génome (copie qui est un mélange obtenu par
recombinaison des génomes maternels et paternels). Seules les modifications génétiques dans la
lignée germinale peuvent étre transmises aux générations suivantes. (définition issue de Mandel
J.-L, « Améliorer I’homme par la génétique ? », Revue d'éthique et de théologie morale 2015/4
(n® 286), p. 25-34.)

Affection secondaire a un trouble du développement des cartilages osseux.
Présent dés la naissance.

Mouvements incontrdlés, de grandes amplitudes. Se rencontre dans la maladie de Huntington,
maladie héréditaire neuro-évolutive.

Perte d’un fragment oligonucléotidique sur une molécule d’ADN (ou sur un chromosome) (2).

Se dit d’un alléle qui s’exprime quel que soit 1’autre alléle du méme géne. 11 s’oppose a 1’allele
récessif qui ne s’exprime que s’il est présent en deux exemplaires (sur chaque chromosome de la
paire). L’expression d’un alléle dominant est un caractére dominant. Si cet alléle est responsable
d’une maladie, son mode de transmission sera dit dominant (1).

Les drépanocytoses sont des maladies hémolytiques chroniques susceptibles de 3 types
d'accidents aigus surajoutés : anémies graves, infections bactériennes graves et accidents
ischémiques vaso-occlusifs (AVO) secondaires aux conflits entre les petits vaisseaux et les
globules rouges trop peu déformables. Des complications organiques diverses peuvent survenir.
(Orphanet)

Perturbation diffuse du systéme nerveux végétatif dominé par I’hypotension orthostatique (4).
Déséquilibre du microbiote intestinal.

Anomalie morphologique (4).

Anomalie du développement d’un organe.

L’expression des genes est modulée par leur environnement cellulaire ou physiologique. Ces
facteurs encore mal connus dits « épigénétiques » modifient la fagon dont le programme
génétique se traduit en un organisme autonome (1).

Mécanisme de coupure et de recombinaison génétique touchant un acide nucléique ; il permet
d’éliminer certaines séquences nucléotidiques et de relier ensuite les séquences adjacentes
restantes ; on trouve ce phénomene chez les ARN ou chez les ADN (3).



Epissage Alternatif

Exome

Exon

Génome
Génotype
Hérédité
Hétérozygote

HLA
Human Leucocyte
Antigen

Homozygote

Intron

Macula

Maladie autosomique
dominante
ou récessive

Maladie
mitochondriale

Maladie multigénique
ou multifactorielle

Métabolome
Métagénome
Microbiote intestinal
Modeles murins

Monogénique

Mutation

Mutation de novo
ou néo-mutation

Néoténie

Meécanisme moléculaire qui permet a des ARNm différents d’étre produits a partir du méme
ARN transcrit primaire (dans la méme cellule ou dans des cellules différentes) par élimination
différenticlle des exons. Dans une méme cellule, des isotropes d’ARNm peuvent ainsi étre
produits ; des protéines distinctes sont généralement produites a partir de ces ARNm alternatifs

3.
Ensemble des exons.
Séquence nucléotidique a I’intérieur d’un géne de cellule eucaryote qui est gardée sur ’ARNm

apres les phénomenes d’excision-épissage ; ces derniers éliminent les introns de I’ARN transcrit
primaire. L’ensemble des exons forme la séquence codante de la molécule d’ARNm mature (2).

Ensemble du matériel génétique et par conséquent des genes portés par tous les chromosomes

(1.

Ensemble de tous les génes d’un individu, ¢’est-a-dire 1’ensemble des alléles qu’il porte, qu’ils
s’expriment ou non (1).

Transmission des caractéres génétiques des parents a leurs descendants.

Une personne qui posséde deux alléles différents pour un géne considéré est dite hétérozygote
pour ce géne. L’alléle qui s’exprime est alors 1’alléle dominant (1).

Antigénes qui sont exprimés a la surface des leucocytes humains responsables des réactions de
rejet de greftes (3).

Une personne qui possede deux alléles identiques pour un geéne considéré est dite homozygote
pour ce géne. Les alléles récessifs ne s’expriment que chez les homozygotes (1).

Séquence nuécléotidique non-codante située entre deux vexons (séquences codantes du gene) ;
elle sera éliminée de I’ARN transcrit primaire lorsque celui-ci sera transformé en ARNm mature
(phénomeéne d’excision-épissage). On trouve les introns dans I’ADN génomique des cellules
eucaryotes (2).

Zone de la rétine située au fond de 1’oeil, prés du nerf optique.

Les maladies autosomiques dominantes surviennent chez des sujets porteurs d’un gene
pathologique a I’état hétérozygote. Les maladies autosomiques récessives surviennent chez des
sujets homozygotes pour un géne pathologique (1).

Maladie due a une mutation de I’ADN mitochondrial.(1)

Maladie liée a des facteurs de susceptibilité génétique associés a d’autres facteurs, notamment
environnementaux (1).

Ensemble des métabolites retrouvées dans un échantillon biologique.
Ensemble des génomes des populations bactériennes d’un milieu donné.
Ensemble des micro-organismes présents dans I’intestin.

Modeles d’expérimentations animales chez la souris.

Qualifie un caractére phénotypique quantitatif déterminé par un seul géne dont les effets sont
cumulés (3).

Modification de I’ADN susceptible de perturber 1’activité d’un geéne ou de I’inactiver
complétement. Les mutations se produisent par hasard, sous ’effet de rayonnements, de
substances chimiques ou a la suite d’une erreur de copie de I’ADN. Les mutations survenues
dans les cellules somatiques ne se transmettent pas aux enfants, c’est le cas par exemple de
celles qui déréglent les mécanismes de contrdle des divisions cellulaires et qui peuvent étre a
I’origine d’une tumeur. D’autres mutations se transmettent aux descendants si elles touchent une
cellule sexuelle (ovocyte ou spermatozoide). Elles sont a I’origine des maladies héréditaires (1).

Mutation qui apparait chez un enfant et qui est absente chez ses parents (3).

Persistance des formes embryonnaires ou larvaires a la maturité (4).



Nucléotide

Pénétrance

Phénotype

Phénylcétonurie

Polygénie

Polymorphisme

Porphyrie aigué
intermittente

Prévalence

Protéome

Protoplasme

Séquencage

Single Nucleotide
Polymorphism

Syndrome

Thalassémie Alpha

Transcription

Transcriptome

Trophoblaste

Variance Génétique

Elément de base de la chaine d’un acide nucléique ; on distingue les ribonucléotides (qui
forment les molécules d’ARN) des désoxyribonucléotides (qui forment les molécules d’ADN)

2.

Probabilité de développer la maladie en présence d’un génotype. Elle n’est pas constante et varie
en fonction de 1’age, du sexe et de nombreux autres facteurs. Une pénétrance incomplete signifie
que certains porteurs de la mutation ne 1’exprimeront pas (1).

Ensemble des manifestations observables, visibles, du génome (couleur des yeux, ou des
cheveux, taille, maladies...). Leur variabilité résulte des interactions entre facteurs génétiques et
d’autres, tels que ceux de I’environnement. Plusieurs geénes peuvent étre a 1’origine d’un
caractere donné (1).

Une des plus communes anomalies innées du métabolisme, elle est caractérisée par un déficit
mental 1éger a sévére chez les patients non traités (Orphanet)

Qualifie un caractére phénotypique quantitatif déterminés par un ensemble de génes dont les
effets sont cumulés (3).

Le fait qu’il existe différentes formes d’un méme géne au sein d’'une méme espece (1).

La plus fréquente et la plus sévére des porphyries hépatiques aigués. Elle est caractérisée par la
survenue de crises neuro-viscérales sans signes cutanés. Les patients souffrent de crises neuro-
viscérales intermittentes qui peuvent durer plusieurs jours et se répéter sur plusieurs semaines.
(Orphanet)

Dans une population donnée, nombre de sujets atteints de la maladie a un instant donné ou dans
une période donnée. Elle augmente avec l'incidence mais aussi avec la durée de la maladie (1).

Ensemble des protéines qui peuvent étre exprimées par les cellules d’une espéce. Cet ensemble
est plus vaste que le génome, parce qu’un géne peut s’exprimer sous forme de protéines
différentes (3).

Contenu de la cellule comprenant le ou les noyaux et les organites cytoplasmiques a 1’exclusion
des grandes vacuoles des cellules végétales (3).

Détermination de 1’ordre linéaire des unités de base (nucléotides ou acides aminés) composant la
structure primaire d’'une macromolécule (acide nucléique ou protéine) (3).

Désigne des variations (ou polymorphismes) d’une seule paire de base du génome, entre
individus d’une méme espéce. Ces variations sont trés fréquentes (1/1 000 paire de bases dans le
génome humain) (1).

Ensemble clinique des symptdmes et/ou de signes.

L'alpha-thalassémie est une hémoglobinopathie héréditaire caractérisée par un défaut de
synthése des chaines alpha de globine et se traduisant par un tableau clinique variable selon le
nombre d'alleles affectés. (Orphanet)

Processus qui permet d’obtenir une chaine d’acide nucléique a partir d’une autre qui sert de
matrice ; il s’agit par exemple de la synthése d’une molécule d’ARN a partir d’'une molécule
d’ADN (2).

Ensemble des ARNm qu’un organisme peut exprimer. Dans un sens restreint, ensemble des
ARNmMm qu’une cellule exprime a un stade de sa vie (3).

Couche cellulaire extra-embryonnaire, périphérique du blastocyte, qui fixe I’embryon a la paroi
utérine et le nourrit (4).

Partie de la variation phénotypique qui est attribuée a I’existence de différences génotypiques

2.

Les définitions sont issues

(1) glossaire de I’[Publi INSERM, http://www.ipubli.inserm.fr/bitstream/handle/10608/107/
Glossaire.html consulté le 18/08/2015

(2) Cailliez J.-C., Verreman K., Dictionnaire de biologie cellulaire et moléculaires, Paris,

Ellipses, 2004.

(3) Berthet J., Dictionnaire de Biologie, Bruxelles, de Boeck, 2006.

(4) Quevauvilliers J.[dir] Dictionnaire médical, Paris, Masson, 2009.






« Je saisis a votre chevet que l’'invalidité n’existe pas,

qu’elle n’est elle aussi qu 'une création de l’esprit.

Certes, il y a les contraintes, les douleurs, les renoncements ;

il y a tout ce que l’on ne peut pas faire, tout ce que |’on ne peut plus faire.

Mais si l’esprit demeure, si la force d’inventer est intacte, on peut vivre, vivre vraiment,
intensément, et espérer le bonheur. »

Guillaume de Fonclare, Joé, Paris, Stock, 2014, p. 87.

« L’homme souffrant n’est pas réduit a sa souffrance. Il revendique, sauf désespoir ou
dépression profonde, une reconnaissance de lui-méme comme personne, inentamée pour
[’essentiel, toujours vivante et traversée par le désir de [’autre. L’ étonnant est cette possibilité
de vivre encore en vérité, c'est-a-dire dans [’ordre de la relation et de |’amour, dans le temps
méme ou, la souffrance venue, chacun dérive vers l’'inconnu et advient autre qu’il n’était.

[...] Dans I’homme souffrant, une

source intérieure ne tarit pas. »

Bernard Matray, « L’homme dans la souffrance et son isolement »,
Christus 152, oct. 1991, p. 403-409.

« Le fait de basculer d'un mode de malédiction (tu es condamnée) en un mode d’élection (cela
t’arrive pour que tu en fasses quelque chose) peut en effet, se penser comme un processus de
conversion dans son premier sens de mouvement circulaire, de bascule totale des références,

autant que dans le sens théologique de conversion religieuse. »

Alice Riviéres, collectif dingdingdong,
Test présymptomatique et divination.
26 décembre 2012.
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Avant-propos

Pourquoi me lancer dans un travail de theése alors que j’ai déja participé a plusieurs publications
qui témoignaient de mon expérience de médecin et de malade co-fondatrice d’une association de

patients dans les années 1997.

Je souhaitais quitter le champ du témoignage pour explorer une dimension plus réflexive. Son

aridité ne m’est apparue que secondairement, mais avec force !

Ma motivation a été¢ multiple. Je suis moi-méme atteinte d'une maladie rare génétique dont le
diagnostic m'a conduite prématurément a arréter toute mon activité professionnelle médicale
hospitaliere. Je n’ai pas la mutation génétique connue pour ma maladie qui aurait marqué de son
sceau l'irrémédiable diagnostic ; j’ai donc vécu, comme beaucoup d'autres patient(e)s, la remise
en cause de mon diagnostic selon les équipes consultées, pourtant spécialisées. L'annonce fut
pour moi, comme pour tant d'autres, un événement marquant de ma vie, délimitant un avant et
un apres. Bien qu’étant « du milieu médical », qui peut apparaitre pour certains un sérail, j’ai

ressenti comme tres violents les mots utilisés lors de 1’annonce.

Ayant participé a la création d'une association de patients souffrant de la méme maladie, j'ai peu
a peu découvert combien cet investissement pouvait étre ambigu : il peut €tre autant le lieu d'une
identification néfaste et réductrice a la maladie que le lieu d'une expérience forte de partage et

de solidarité.

J’étais habitée par le sentiment d’une nécessité urgente de faire un travail transversal et de faire
connaitre, par une production académique reconnue, les problématiques mais aussi toutes les
richesses portées par ces malades atteints d’'une maladie rare. Si je parle d’urgence, c’est que
mon projet a été régulierement ponctué¢ d’interruptions secondaires a mon évolution médicale
me faisant éprouver personnellement la dimension de I’incertitude que je serai amenée a
développer dans ma réflexion. Ce projet, je souhaitais le mener a sa fin, j’avais eu I’engagement
de deux amis qu’il ne resterait pas au fond de mon ordinateur, au cas ou... Ce fut un projet et un

pari exigeants, parfois épuisants, mais ils m’ont aussi tenue quand la santé s’éclipsait.

Je souhaitais également conclure mon cursus universitaire en Ethique médicale, initi¢ en 1993 a
Paris V, sur une question qui, a I’époque, était le ceeur de mon engagement professionnel comme

médecin hospitalier : le devenir des patients en état végétatif chronique. Ultérieurement, par



mon expérience de malade, je suis rentrée dans le monde des maladies rares génétiques qui

aujourd’hui m’interpelle.

En prenant en compte mes limites physiques et mon souhait d’honorer I’école lyonnaise qui
m’avait formée médicalement, j’ai décidé de finir ce parcours d’Ethique & Lyon. L’accueil qui
m’a été réservé par Monsieur le Professeur Jean-Philippe Pierron de I’Université Lyon III m’a
confortée dans ce choix et c’est donc en école doctorale de philosophie que je me suis inscrite en
codirection avec Monsieur le Professeur Emmanuel Hirsch de I’Espace Ethique de I’AP-HP de
Paris dont les travaux et la réflexion éthique étaient pour moi une référence depuis de tres

nombreuses années. Mon travail se veut donc €tre celui d’une réflexion a visée €éthique.

Mais ce n’était que le début d’un long parcours, ou plus j’avancais, plus je percevais que mon
projet était a un carrefour de connaissances faisant appel a la philosophie, la psychologie
sociale, la sociologie, I’anthropologie, I’éthique et la médecine. Le champ couvert m’a souvent
paru immense et décourageant, avec des fagons de procéder souvent difficiles a faire cohabiter
et hors de mon domaine de connaissance habituel. Mais mon objectif était, en prenant appui sur
les travaux et les concepts de ces différentes disciplines, en les articulant les uns aux autres,
d’élaborer une pensée sur l'expérience dramatique de la maladie rare d’origine génétique. 11
m’a donc fallu adapter mon cheminement qui a voulu étre celui d’une réflexion philosophique et
¢thique, appliquée au domaine de ma recherche. Il s’est, ainsi, trouvé étre aux croisements des
Sciences humaines. En pratique, I’articulation entre la philosophie et les sciences humaines s’est
faite grace a la collaboration de Monsieur le Professeur Jean-Philippe Pierron pour la
philosophie et Madame Christine Durif-Bruckert, psychologue, membre du GRePs' de Lyon 2,
pour les sciences humaines en santé et en psychologie sociale. Le lien avec 1’anthropologie s’est
fait avec Monsieur Laurent Denizeau, Docteur en sociologie et anthropologie du Centre
Interdisciplinaire d’Ethique de Lyon. Ma thése se veut donc aussi €tre une réflexion

pluridisciplinaire.

J’ai essayé de compenser le manque de connaissances par de nombreuses lectures qui me
conduiront a de (trop) nombreuses citations, et par mon expérience tant de médecin que de

malade. J’espére y étre en partie arrivée.

! Groupe de Recherche en Psychologie sociale



Mon veeu le plus cher est que ma thése réponde a un impératif que je me suis secretement
donné : celui de transmettre la force de vie dont je suis le témoin quand je rencontre toutes les
personnes que je voudrais honorer par mon travail. Ces personnes, atteintes d’une maladie rare

d’origine génétique m’ont dit la vie qui les anime.

Je dédie aussi mon travail et ma réflexion a tous ceux et celles, pour qui, la maladie ou le

handicap étant trop lourds, plus rien n’apparait possible a espérer.
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Introduction

Les maladies rares sont identifiées depuis les années 1930-1940, suite a la problématique des
médicaments orphelins aux Etats-Unis. Elles ont été initialement dénommées « maladies
orphelines » afin d'évoquer le désintérét, sinon I’abandon, de la communauté scientifique et de
I’industrie pharmaceutique. Le critére retenu de leur fréquence de survenue et de leur
prévalence, est de toucher moins de I personne sur 2000. C’est ce qui les a secondairement

définies. La grande majorité (80%) d'entre-elles est d'origine génétique.

Notre travail n’est pas une thése de médecine. Nous nous sommes intéressée spécifiquement au
vécu des malades. Les maladies rares d’origine génétique regroupent des maladies tres
différentes : physiques, mentales, sensorielles, visibles ou non, souvent évolutives, instaurant
parfois un handicap définitif, et le plus souvent sans possibilité curative. Nous avons, pour
soutenir notre réflexion, eu recours a des auteurs et des concepts tant philosophiques qu’en

Sciences humaines, en particulier en anthropologie et psychologie sociale.

Le sujet atteint d’une maladie rare d’origine génétique est confronté a la représentation qu’il se
fait de la génétique, tant pour expliquer la cause de sa maladie, que pour en espérer une
thérapeutique, perspective, aujourd’hui encore, exceptionnelle. Le vécu d’une maladie rare
d’origine génétique a des caractéristiques que nous développerons. Elles sont le paradigme des
maladies qui s’affrontent a I’inconnu et a la difficulté diagnostique, a 1’absence de possibilité
thérapeutique curative. Elles bouleversent I’identité de la personne atteinte. La personne doit

cependant trouver comment vivre et se reconstruire avec cette nouvelle donnée.

L'anomalie génétique peut induire la tentation d’une réduction du malade a son anomalie, elle-
méme réduite a un fonctionnement causal au niveau du géne. Nous pouvons noter ces réductions
successives qui peuvent concourir & une objectivation du sujet a sa maladie ou a son « anomalie
génétique ». Le risque est d'avoir le sentiment d'étre identifié a ce diagnostic, a sa maladie et de

ne plus exister ni étre reconnu comme sujet.

Lors d’un échange hors de notre corpus, une malade s’est elle-méme définie comme « une
mutante » comme si la mutation dont elle est porteuse était devenue son critére identificatoire.
C’est donc bien l'identit¢ du malade qui est mise en péril par la survenue de la maladie

génétique qui bouleverse ses stratégies identitaires antérieures.
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La survenue de la maladie génétique dans I'histoire propre du malade fait violence. Les retards
diagnostiques, la banalisation des symptomes, les jugements formulés suscitent un rapport
conflictuel initial avec le corps médical. Il influencera le vécu ultérieur du sujet atteint d'une
maladie le plus souvent chronique et sans recours thérapeutique, loin du cadre habituel du

champ conceptuel de la toute-puissance de guérison? de la médecine moderne.

L'annonce du diagnostic permet de mettre un nom sur la maladie dont la personne est atteinte.
Elle est le plus souvent réalisée par un médecin hyper-spécialisé, rencontré aprés un long
parcours de recherche. Elle est vécue par les malades avec ambiguité : elle peut étre associée a
un sentiment de soulagement devant l'identification des troubles constatés ; mais, parfois dans le
méme temps, le ressenti associe une grande inquiétude, d'autant plus si le malade, ou ses
parents, se retrouvent seuls et désemparés une fois le diagnostic posé. L’interaction relationnelle
et les conditions matérielles de la rencontre (temps, lieu, disponibilité, présence d’un tiers) entre
celui qui énonce le diagnostic et celui qui vient chercher un diagnostic peuvent fortement
conditionner la maniére - trés subjective - dont il est recu. Les symptomes jusque-la allégués par
le (la) malade et non-reconnus, ou enfin pris en compte comme signifiants, sont identifiés
comme tels par « le médecin qui transforme par la médiation du langage [...] le symptome en
signe »,3 et, de 13, peut nommer la maladie en cause. Il s’agit d’une nomination, dont nous nous
attacherons a comprendre les enjeux, nomination d’ailleurs souvent éponyme du premier
scientifique qui a décrit la maladie. La dimension génétique viendra confirmer la véracité de la
maladie, dans un contexte ou la symptomatologie a pu étre pendant plusieurs années reléguée

comme fonctionnelle et non-organique.

Un long travail d’adaptation sera nécessaire au malade pour trouver ses propres voies de
subjectivation au sein-méme de cette objectivation englobante et causale proposée. L'histoire
personnelle peut étre vécue dans un premier temps comme incohérente, rompue, ou aléatoire
comme I’est parfois la survenue de la mutation. Nous explorerons les différentes stratégies
envisagées pour aider le malade qui cherche a donner du sens et de la cohérence a son histoire

avec la maladie.

Notre positionnement de chercheur, en lien avec notre vécu et notre histoire personnelle, nous a

beaucoup interpellée sur le choix de notre sujet et sur la méthodologie a choisir. Si nous avons

2 Collectif, « Le pouvoir de guérir », Revue d'éthique et de théologie morale 2011/HS, n° 266.

3 Barthes R., « Sémiologie et médecine », L aventure sémiologique, Paris, Seuil, Points, coll. Essais, 1985, p. 275.
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maintenu ce choix, c'est pour tenter de porter un regard réflexif transversal sur la problématique
que nous cotoyons et vivons au quotidien. Nous sommes témoin des situations de détresses
vécues et du combat souvent mené dans une grande solitude, source de souffrance psychique,
affective, et sociale qui s'ajoute a la souffrance physique liée a la maladie rare*. Nous savons que
notre travail ne sera pas d'une intransigeante objectivité, impossible compte tenu de notre
positionnement. Mais, comme nous y invitent les travaux de G. Devereux?, nous espérons que la
subjectivité de notre travail sera une source de richesse. « La [quatriéme] étape, et
(provisoirement) la derniére que nous puissions accomplir en 1'état actuel de nos connaissances,
est d'accepter et d'exploiter la subjectivité¢ de l'observateur, d'accepter le fait que sa présence

2

influence le cours de I'événement observé aussi radicalement que “ l'observation ” influence
(“ perturbe ) le comportement d'un électron. L'analyse du comportement doit apprendre a
admettre qu'il n'observe jamais le comportement qui “ aurait eu lieu en son absence ” et qu'il
n'entend pas le méme récit quun méme narrateur edt fait a un autre que lui. Par bonheur, ce qu'on
appelle les “ perturbations ” dues a 1'existence et aux activités de 1'observateur, lorsqu'elles sont
correctement exploitées, sont les pierres angulaires d'une science du comportement
authentiquement scientifique et non — comme on le croit couramment — un facheux
contretemps dont la meilleure facon de se débarrasser est de I’escamoter »°. Les personnes que
nous avons rencontrées connaissaient notre double position de médecin et de personne touchée
par une maladie rare d’origine génétique. Le monde associatif des maladies rares est relativement

limité et nous avons souhaité énoncer d’emblée le lieu d’ou notre recherche s’était initiée, en

espérant qu’il serait, en étant explicite, un gage de confiance et d’empathie.

Afin de développer nos hypothéses initiales, nous avons fait le choix délibéré de recueillir le
vécu décrit par les malades eux-mémes ou leurs parents, dans le cadre d'entretiens semi-directifs
et d'une analyse phénoménologique et qualitative de leurs contenus. La premiére partie de notre
travail consistera en une contextualisation de !’identification et de la reconnaissance des
maladies rares d’origine génétique dans I’histoire médicale et sociale initiale des Etats-Unis puis
de I’Europe. Nous présenterons, dans la seconde partie, la méthodologie du recueil des
témoignages des personnes qui ont accepté de nous confier leur vécu, dans des entretiens semi-

directifs ainsi que la méthodologie phénoménologique adoptée pour en analyser le contenu.

4 Gargiulo M., Vivre avec une maladie génétique, Paris, Albin Michel, 2009.
3> Devereux G., De ['angoisse d la méthode dans les sciences du comportement, Paris, Aubier, [1967], 1980.
6 Ibid, p. 30.
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Dans la troisiéme partie nous nous proposons de présenter une analyse des parcours vécus tels
qu'ils nous ont été confiés avec toute la subjectivité et toute la cohérence narrative que chacun
des participants a souhaité donner a son récit. L’analyse s’attachera a en repérer tant les points
communs que les éléments particuliers et leurs dynamiques. Nous y analyserons le vécu de
l'expérience pathique de la maladie, les représentations de la maladie rare et ses métaphores, le
vécu de la trajectoire médicale et les représentations individuelles et sociales de la dimension
génétique. C’est cette phase, qui, nous était indispensable, qui nous permettra par la suite

d’élaborer notre réflexion.

Elle nous conduira dans la quatrieme partie a identifier des caractéristiques anthropologiques et
épistémologiques communes de ces maladies rares ainsi qu’a I’analyse du lien avec le corps
médical. Celui-ci nous conduira vers 1’évocation d’une relation qui pourrait étre marquée par le
doute et l’incertitude, loin de la toute-puissance affichée des connaissances de la médecine
techno-scientifique que les maladies rares mettent & mal. La médecine du doute et de
I'incertitude n’est pas la représentation ni l'attente habituelles que I'on se fait de la médecine,
davantage considérée comme une science exacte que comme un art, investie socialement d’une
représentation de la « toute-puissance » de guérison. La question posée par l'irruption des
maladies rares (qui ne peuvent, par définition, étre connues de tous les praticiens) est de savoir,
lorsque les symptdmes n'évoquent aucune maladie connue, lorsque il n’y a rien a objectiver,
comment est-il possible pour le médecin de reconnaitre les limites de son savoir et d'accepter de
passer la main, de demander un avis spécialis¢ complémentaire ? Comment peut se vivre la
limite de la connaissance médicale, qui est censée répondre sans se tromper a toute situation
pathologique ? Comment intégrer des tableaux cliniques déroutants, inconnus, pour lesquels il
n'y a, en I'état actuel des connaissances, aucune proposition thérapeutique ? Nous explorerons

ces questions épistémologiques posées dans le cadre qui nous intéresse.

Dans une cinquiéme partie, nous analyserons le concept de maladie génétique, transmissible qui
touche la personne concernée mais parfois aussi la filiation et/ou la fratrie. La génétique, science
de 1'hérédité, est devenue imaginairement la science de l'origine, conduisant certains a identifier
la vie humaine a I’ADN. La réflexion sur la place prépondérante de 1'identification génétique
des maladies rares a soutenu notre recherche. Car, somme toute, qu’est-ce que la génétique, a
laquelle tous les malades font référence ? On peut aisément faire ['hypothése que ses

représentations scientifiques comme profanes, secondaires a son irruption dans les années 1950

26



Introduction

suite aux découvertes de la structure de I’ADN, ne sont plus tout a fait les mémes que les

représentations actuelles.

Cependant, cette conception apparait bien s'étre ancrée dans les représentations communes et
étre encore [‘un des modes de pensée causale principaux sinon exclusifs des maladies
génétiques. La génétique ainsi exaltée a méme été analysée comme 1'objet d'un mythe’ et d'une
sacralisation difficile a repositionner a sa juste place. D. Nelkin et S. Lindee® proposent le terme
« d’essentialisme génétique » pour illustrer la société et la vision du monde ou tout est rapporté
au gene discréditant la responsabilité personnelle au profit du déterminisme génétique. Comme
si I’anomalie du geéne était réifiée et investie d’une puissance causale unique responsable. Cette
représentation a été alimentée par les espoirs thérapeutiques du Projet Génome Humain et les
possibilités de séquencage* et de cartographie* de 1’ensemble du génome. Le vocabulaire, initié
par les scientifiques, a une époque ou I’informatique se déployait, a fortement concouru a la
représentation de I’ADN par des métaphores trés évocatrices et encore usitées aujourd'hui? : le
programme, 1’information!®, le patrimoine, ou bien évoquant des mythes fondateurs ou I’ADN

considéré comme « le secret de la vie » !

Le dogme central de la génétique et le role majeur de ’ADN ainsi congus ont conduit au
« déterminisme génétique » ou un gene (le génotype*) produit une protéine qui elle-méme
génere une fonction caractéristique (le phénotype*). L’identification de la maladie génétique est
dans un premier temps associée a la seule anomalie, connue ou non, du géne. Pour le malade la
dimension génétique de son atteinte s'impose alors a lui, comme la clé de la compréhension de

ce qui lui arrive, étape importante pour la gestion de son avenir avec la maladie.

Ayant insisté sur le risque d’objectivation du malade a son anomalie génétique, c'est dans une
derniére partie que nous tracerons des propositions dans le cadre d’une éthique de subjectivation
et de soins vis-a-vis de ces sujets malades, soins souvent mis a mal, dans des parcours

chaotiques. Nous développerons dans cette derniere partie les enjeux individuels et collectifs de

7 Lambert G., La légende des génes, Anatomie d 'un mythe moderne, préface de Henri Atlan, Paris, Dunod, Quai des
sciences, 2006, 2¢ édition.

8 Nelkin D., Lindee S., The gene as a cultural icon, 1994, trad, Freeman W.-H. La mystique de I'’ADN, Paris, Ed
Belin, Débats, 1998.

9 Fox Keller E.., Le réle des métaphores dans le progrés de la biologie, Paris, Les empécheurs de penser en rond,
1999.

19 Jacob F., Le jeu des possibles, Paris, Fayard, 1981.

''Watson J., Berry A, ADN, le secret de la vie, Paris, Odile Jacob, Sciences, 2003, p. 70.
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la présence de ces personnes atteintes d’une maladie rare d’origine génétique et nous

analyserons le déplacement qu’elles conduisent a effectuer.

L’expérience singuli¢re, trés subjective, de la maladie rare est difficile a transmettre, peu
compréhensible par I’entourage puisque la maladie n’est pas connue, donc sans représentation
collective, associée parfois a des symptomes subjectifs (douleurs, fatigue), non visibles ou
marqués d’une grande variabilité. Le vécu d’une maladie rare génétique peut étre excluant et
désocialisant. Plusieurs voies s’ouvrent pour ’aider a se rétablir : nous pensons que faire son
récit de vie, peut soutenir ce travail. Il s’agit d’une des voies qui permettront au malade de se
reconstruire et de restaurer son identité narrative, telle que nous y invite Paul Ricceur!?. Un autre
concept développé par Axel Honneth!3 nous sera d’un grand secours. Compte-tenu que 1’enjeu
de la reconnaissance se décline parfois dans un climat de grande souffrance, il va,
paradoxalement, en émerger une grande force de solidarité. Celle-ci va, peu a peu, s’organiser
sous la forme d’associations ou de collectifs de patients. Nous nous attacherons a en repérer les
motivations, les processus et les limites. Mais il s’agit bien de 1’apparition dans le systeme de
santé, d’une nouveau statut de partenaires qui souhaitent et possedent une forme nouvelle de

savoir et un désir d’auto-gestion sur leurs propres maladies.

Le soin, développé dans toute sa dimension éthique, devient alors partagé, tant prodigué par les
soignants que par le malade lui-méme, qui, apprenant a prendre soin de lui, peut a son tour
prendre soin des autres, dans une solidarité toute particuliere. Nous espérons que I’approche de
I’épistémologie de la médecine et des maladies rares génétiques pourra, ainsi, éclairer

concrétement les réflexions contemporaines sur la philosophie et 1’éthique du soin.

12 Riceeur P.., Soi-méme comme un autre, Paris, Seuil, 1990.

13 Honneth A.., La lutte pour la reconnaissance, trad. Rusch P, Paris, Cerf, 2000.
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Premiere partie - Le phénomene étudié
Chapitre I : L’émergence des maladies rares d’origine

géndtique

Les épisodes historiques marquants de 1’apparition des maladies rares dans le champ de la santé
publique ont été analysés dans la travail de Caroline Huyard!4 en sociologie paru en 2007 :
Rendre le rare commun, expériences de maladies rares et construction d'une action collective. A
noter que ce fut, & notre connaissance, la premiére étude systématique de la catégorie des

maladies rares, notion de santé publique apparue au début des années 1980.

Nous retiendrons 1’identification récente de ce groupe nosologique « maladies rares » et le lien

qui existe entre les médicaments dits orphelins et identifiés comme tels, et les maladies.

Dans un premier temps, c’est le terme des médicaments orphelins qui domine, comme des
médicaments non soutenus ni dans leurs indications, ni dans leurs productions industrielles. Ce
terme a fait suite a une dénomination privative de « médicaments sans abri », qui évoquait déja

ce que nous développerons ultérieurement comme qualificatif des maladies rares.

1. Des médicaments orphelins aux maladies orphelines

La problématique des médicaments orphelins est apparue aux Etats-Unis en 1938, suite a une
mesure législative, donc politique, visant initialement a sécuriser 1’utilisation des médicaments

pour I’ensemble de la population.

En 1938, la Food, Drug and Cosmetics Act'®> émet un texte qui impose aux entreprises
pharmaceutiques d’apporter la preuve de la non-toxicité d’'un médicament pour en permettre la
commercialisation. Ce texte est amendé en 1962, sous le terme des amendements Kefauver-
Harris ou Drug Efficacy Amendment, en réponse au scandale des malformations feetales
secondaires a I’utilisation de la thalidomide. Les Etats-Unis imposent alors aux entreprises
pharmaceutiques d’apporter, selon des protocoles expérimentaux reconnus, la preuve de
I’efficacité des traitements, celle de leur innocuité et de 1’information de leurs effets secondaires.

Si les médicaments existants n’apportaient pas ces preuves, ils devaient étre supprimés.

14 Huyard C., Rare. Sur la cause politique des maladies peu fréquentes, Paris, Editions de 'EHESS, coll. En temps
& lieux, 2012.

15 Devenue ultérieurement la Food and Drug Administration : www.fda.gov
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Certains de ces médicaments, qui €taient utiles pour quelques rares maladies, n’ont pas été
retirés du marché et se sont retrouvés sans aucun statut, ni évalués, ni retirés. Stockés dans les
pharmacies hospitaliéres, ils ont ét¢é dénommés « médicaments sans abri ». Devant cette
situation, les pharmaciens hospitaliers ont saisi la FDA par I’intermédiaire de /’American Society

of Hospital Pharmacists pour définir le statut de ces médicaments.

La notion des « médicaments sans abri » a été ultérieurement supplantée par celle plus large des
« médicaments orphelins ». Orphelins, car « sans parents » de 1’industrie pharmaceutique,
considérés sans intérét commercial, sans rentabilité, sans « profitabilité »'6. Notons 1’insistance

de la notion de « manque », pour la désignation de ces médicaments.

Les conséquences furent que certains malades n’avaient plus accés a un traitement soit parce
que celui-ci n’avait pas suffisamment été¢ expérimenté, et n’était donc plus délivré, soit parce

qu’il n’était plus rentable pour 1’industrie pharmaceutique qui le produisait.

D’apres C. Huyard, la premiére réaction des malades fit une réaction trés individuelle afin de
pouvoir se procurer les médicaments retirés du marché ou de la diffusion. Mais trés vite, ils se
regroupent et constituent une force de mobilisation collective, soutenus par la FDA (Food and
Drug Administration) qui veut trouver une solution a la situation, prise entre I’intérét général de
la population et I’intérét particulier de ces malades. Les personnes concernées se rencontrent et
découvrent que leur point commun est l'expérience de la rareté. Abbey Meyers, mére de trois
enfants malades, témoigne et développe la force collective qui vient pallier en partie la solitude
et le désespoir individuel : « Ensemble, nous représentions des millions de personnes avec des
maladies orphelines, et notre voix unique est devenue bien plus forte. Ainsi, une coalition
informelle a été créée en vue d’acquérir un pouvoir politique et de partager des informations.
Beaucoup d’entre nous ignoraient que d’autres victimes des maladies orphelines souffraient
d’un méme destin marqué par le désespoir. En commencgant a parler les uns avec les autres, nous
trouvions beaucoup de problémes communs, en particulier les obstacles énormes auxquels sont

confrontés les chercheurs sur les maladies orphelines »!7.

16 Fargeot C., Médicaments orphelins, de la visée éthique a la réalisation pratique, DEA d'Ethique Biomédicale,
Necker, 1994, Rodin INSERM.

17 Meyers A., « Orphan drugs and orphan diseases, the consumer’s point viewpoint » in Orphan drug and orphan
diseases, clinical realities and public policy, p. 147-157 cité in Huyard C, Rare. Sur la cause politique des maladies
peu fréquentes, Paris, Editions de I'EHESS, coll. En temps & lieux, 2012, p. 69.
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Ce fut la premiére prise de parole collective pour faire connaitre et défendre des situations
individuelles, isolées et jusque-la ignorées puisque rares. Le regroupement de malades, vivant
une expérience similaire par la rareté de 1’affection dont ils sont atteints, est initié. Ce sera cette
solidarité des raretés qui s’amplifiera au cours des années ultérieures sur un plan national, puis

européen, puis mondial.

Ainsi, les malades s’organisent et créent en 1982 la National Organisation for Rare Disorders
(NORD!), premier groupe de pression et collectif de malades, mené et dirigé par Abbey
Meyers. Ils interpellent leurs ¢élus, ce qui conduit les politiques américains a créer plusieurs
commissions pour analyser cette situation. La loi de I’Orphan Drug Act est signée en 1983. Elle
décrit les critéres des médicaments orphelins!®. Cette signature a été rendue possible grace a
I’action conjointe des associations de patients, de Il'industrie pharmaceutique et de
'administration fédérale. Ces différents acteurs permettent également 1’émergence du concept de
maladies orphelines, secondaire a celui des médicaments orphelins, d’ou a 1’époque le méme

qualificatif d’orphelin.

Le texte de 1’Orphan Drug Act définit ce qu’est un médicament orphelin20, et en 19842! ce que
sont les maladies rares définies sur un plan statistique. Il y a un glissement entre les
médicaments et les maladies, contre lesquelles ils sont censés pouvoir agir. C’est donc par le
biais indirect de la thérapeutique difficile d’accés que le concept des maladies rares a été isolé,
avec l’introduction de la fréquence de ces maladies. Le terme de maladies rares est défini

comme des maladies ou des situations :
- affectant moins de 200.000 personnes aux Etats-Unis,

- ou bien touchant plus de 200.000 personnes aux Etats-Unis pour lesquelles il est supposé
que le colt du développement et la mise en ceuvre du médicament orphelin ne seront pas

rentables pour I’industrie pharmaceutique.

18 National Organisation for Rare Disorders (NORD) : www.rarediseases.org

1 « Un médicament orphelin est indiqué pour une maladie ou un état de santé qui se rencontre tellement peu
fréquemment aux Etats-Unis qu’il ne peut raisonnablement étre envisagé que le développement et la distribution de
ce médicament puissent étre rentables sur le territoire national. » Orphan Drug Act, Public Law 97-414 du 4 janvier
1983.

20 « S'il est indiqué pour une maladie ou un état de santé assez rare aux Etats-Unis pour que I’on ne puisse
raisonnablement envisager que son développement et sa distribution puissent tre rentables sur le territoire national
». (Orphan Drug Act, Public Law 97-414 du 4 janvier 1983)
2! Public Law 98-551
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La prévalence est donc inférieure a 1/1 000 pour une population d’américains de 250 millions
d’habitants. Par la suite d’autres amendements ont été adoptés, précisant de plus en plus les
criteres de désignation des médicaments orphelins. Malgré de nombreuses modifications
engendrées par des amendements, un seuil de 200 000 personnes est conservé, avec la notion de
prévalence* de la maladie inférieure a 1%o. Si le seuil n'est pas atteint, le statut de maladie

rare est automatiquement attribué.

Le processus qui aboutit a une définition réglementaire des maladies rares peut étre considéré
tant comme le résultat d’une politique de santé publique que comme le fruit d’une mobilisation

collective.

Pour C. Huyard, I’émergence de la catégorie des maladies rares n’est pas la conséquence d’une
évolution ou amélioration des connaissances scientifiques ou médicales mais bien une réponse
au probléme de santé¢ publique créé par 1’existence des médicaments orphelins suite aux lois

administratives et aux amendements??.

Il est intéressant de noter que les termes Orphan (orphelin), puis Orphan Drug (médicament
orphelin), Orphan disease (maladie orpheline) ne font plus partie du texte de loi qui s'appuie
aujourd'hui sur la définition et le traitement des « Rare diseases and conditions » (maladies et

circonstances rares).

2. Des Etats-Unis a la France en passant par le Japon

Dans la dynamique des Etats-Unis, le Ministére de la Santé et du Bien-étre (Minister of Health
and Welfare) du Japon adopte le ler octobre 1993 des dispositions proches pour les

médicaments qui sont indiqués pour :

- une maladie incurable et sans traitement alternatif, ou bien dont I'efficacité ou la sécurité

attendue doit étre meilleure par comparaison avec les autres médicaments disponibles ;

- le nombre de malades atteints par cette maladie sur le territoire japonais qui doit étre inférieur
a 50 000, ce qui, rapporté a la population japonaise, correspond a une prévalence inférieure ou

¢gale a 0,5%o.

22 Huyard C., Rare. Sur la cause politique des maladies peu fréquentes, op.cit, p. 82.
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Les médicaments orphelins bénéficient au Japon de différents avantages financiers.

Apres le Japon, Singapour (1997), Taiwan (1997) et I’ Australie (1998) ont suivi I’exemple des

Etats-Unis.

En France, C. Huyard propose une analyse de la dynamique de la reconnaissance des maladies
rares dans un mouvement inverse de celui qui a eu lieu aux Etats-Unis. Il semble que le point de
départ ait été la concomitance de la problématique des maladies rares posée comme probléme de
santé publique auquel il était souhaitable de répondre, associée a 1’interpellation de 1’industrie
pharmaceutique sur les médicaments orphelins. Ceux-ci étaient apparus et reconnus comme tels
aux Etats-Unis et considérés comme support de I’innovation thérapeutique. En 1987, se tient a
Bruxelles un congres des industriels de la pharmacie sur Les orphelins de la santé. Le terme
« médicament orphelin » est la transposition du terme Orphan Drug utilisé dés 1977 aux Etats-

Unis.

A TI’initiative de deux peres dont les fils sont atteints de myopathie, Bernard Barataud (Président
de 'AFM) et Pierre Birambeau (Directeur du développement de I’AFM-Téléthon), le premier
Téléthon?3 est organisé en 1987. 11 est alors centré sur la myopathie avec le slogan La myopathie
tue muscle aprés muscle. Son succés médiatique et financier permettra des avancées majeures
dans la recherche en génétique par la création, située au Génopole d’Evry, de I’Institut de
Myologie, du laboratoire d’I-Stem, de 1’ Atlantic Gene Therapies, qui forment avec le Généthon
I’Institut des biothérapies des maladies rares. Ce n’est que secondairement que le Téléthon
intégre I’ensemble des maladies rares génétiques. La premiere marche des maladies rares est
organisée par 1’Alliance Maladies Rares en 2000, elle est renouvelée, a Paris, au cours de

chaque Téléthon.

En 1994, suite a une demande formulée par quatre entreprises pharmaceutiques (EIf-Sanofi,
Fournier, Rhone-Poulenc Santé et Roussel Uclaf) le directeur général de I’Inserm demande a
Annie Wolf un rapport sur les médicaments orphelins. Il s’intitulera Les orphelins de la santé*
et sera remis en septembre 1994 a Simone Veil et Philippe Douste-Blazy Ministre des affaires
sociales, de la Santé et de la Ville. Ce rapport présente un état des lieux de la situation des

traitements des maladies rares et tropicales en France et dans les autres pays de la communauté

23 gvénement médiatique inspiré de celui des Etats-Unis, ot un marathon télévisé existe depuis 1966 sur I’initiative
de I’acteur Jerry Lewis (au profit de la MDA, Muscular Dystrophy Association

2 Wolf A., Les orphelins de la santé, rapport d’étude Inserm, 1994, p. 1.
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européenne. Ce document a été repris par Simone Veil, ministre des affaires sociales, alors que
la France, en janvier 1995, prenait la présidence de 1I’Union Européenne avec force de
propositions. Ce fut le début d'un processus en vue de faire adopter par le Parlement Européen
un texte de loi présentant des mesures incitatives aupres des laboratoires pharmaceutiques pour
la recherche et le développement de médicaments dits orphelins. A partir de cette date, les

projets s’enchainent et se multiplient.

En 1995, Simone Veil, crée la Mission interministérielle des médicaments orphelins, dirigée par
Annie Wolf. Cette mission doit assurer la promotion politique européenne en faveur des
maladies rares et des médicaments orphelins et accompagner cette politique par des actions

nationales visant a améliorer en France la communication et a encourager la recherche.

En 1995, un mémorandum est présenté par la France au Conseil des Ministres Européens de la

Santé a Luxembourg. Il propose :

- une définition européenne des médicaments orphelins : critére de nouveauté du produit,

présomption de non-profitabilité, rareté de la maladie (prévalence inférieure a 0,1%) ;

- le recensement des maladies rares par la somme des informations recueillies au niveau de

chaque Etat membre ;

- une aide a la recherche et au développement a accorder bien avant I'autorisation de mise sur

le marché, avec la possibilité d'assistance a la recherche expérimentale ;
- une procédure d'enregistrement accélérée si les criteres sont respectés ;

- des avantages financiers et fiscaux lorsqu'un produit peut étre qualifi¢ de médicament
orphelin ; la Commission Européenne demanderait alors aux Etats membres s'ils peuvent

accorder de tels avantages et en établirait la liste ;

- une protection de la propriété intellectuelle a partir de la mise sur le marché pendant une

certaine durée pour le producteur ;
- une adaptation des redevances pergues en matiere d AMM pour les médicaments orphelins.

La dynamique européenne est ainsi initiée. A l'initiative de I’AFM, le Professeur Marie-Louise
Briard, crée Allo-Genes en 1995. C’est un centre d'information sur les maladies génétiques qui

apporte une écoute téléphonique et répond aux besoins d'information des médecins et des
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malades. Il évoluera dans ce qu’est actuellement le centre téléphonique Maladies Rares Info

Services?.

Annie Wolf témoigne?® des combats menés par sa mission interministérielle sur le plan
européen. Ils associaient la volont¢ que I’Europe se dote d’une législation vis-a-vis des
médicaments orphelins comme les Etats-Unis, le souhait de proposer une base de données
d’informations, validée scientifiquement et gratuite, et le développement d’une coordination
européenne des associations de patients. Elle organise en 1996 un colloque avec la participation
active de quatre grandes associations de patients : I’AFM, 1’Association Francaise de Lutte
contre la Mucoviscidose, AIDES et la Ligue contre le cancer. Toutes les associations de patients
existantes en Europe y sont conviées. Annie Wolf fait également venir des Etats-Unis Abbey
Meyers qui enthousiasme le public. A. Wolf raconte comment les quatre présidents des

associations montent a la fin du colloque sur la scéne et s’embrassent !

Un an plus tard, Eurordis?” est crée. En 1998, ¢’est la création d’Orphanet?3, projet trés novateur,
outil Internet d’informations sur les maladies rares et les médicaments orphelins. Le parti est
pris de rendre cette information, la méme pour tous, gratuite et accessible a tous, aux patients y
compris. Ce choix a probablement participé a une révolution des postures du savoir, avec 1’acces
et ’appropriation par les personnes touchées par une maladie rare d’un savoir trés spécialisé les

concernant.

La méme année, la Fédération des Maladies Orphelines (FMO), premier collectif associatif
francais, est créée. En 2000, nait 1’ Alliance Maladies Rares qui regroupe alors 40 associations de
malades. En 2001, Bernard Barataud, alors président de I’AFM, présente devant le Conseil
économique et social un rapport intitulé Cing mille maladies rares, le choc de la génétique -
constats, perspectives et possibilitées d’évolution. Ce travail permet d’ouvrir des pistes et de

définir des axes d’action prioritaires. Il propose notamment :

- d’approfondir la connaissance des maladies rares sur le plan national, européen et

international,

25 Maladies Rares Info Services, « des experts vous écoutent ».

26 https://www.canal-u.tv/video/canal_u_medecine/orphanet la naissance d orphanet par annie_wolf.2609

27 EURORDIS est une alliance non gouvernementale d’associations de malades, pilotée par les patients eux-mémes.
Elle fédere 676 associations de patients atteints de maladies rares dans 63 pays couvrant plus de 4000 maladies
http://www.eurordis.org/fr

28 http://www.orphanet-france.fr
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- d’intégrer les avancées scientifiques en développant une filiere santé de I’ADN humain,
- d’améliorer la prise en charge médicale et notamment les procédures diagnostiques,

- d’améliorer la prise en charge sociale, scolaire, économique.

Le 23 octobre 2001, sous I'impulsion de I’AFM, est inaugurée par le ministre de la Santé la
Plateforme Maladies Rares, a 1’hopital Broussais a Paris. Elle regroupe Eurordis, Orphanet,
I’Alliance Maladies Rares, Maladies rares info-services et le Groupement d'Intérét Scientifique

dont le but est de coordonner et développer la recherche.

Dans les années ultérieures, la France déploie deux plans nationaux maladies rares (PNMR) de
2005 a 2008 puis de 2011 a 2014. Leurs actions phares ont été la création de 131 centres de
référence?®. Leurs missions sont I’expertise diagnostique, 1’élaboration des protocoles de prise
en charge, la coordination des travaux de recherche, la formation, I’animation et la coordination
des 501 centres de compétences régionaux en lien avec les centres de référence’’. Ceux-ci
réunissent une fonction de recherche et des poles d'excellence qui centralisent les connaissances
sur un groupe de maladies rares. Ils sont constitués d'un large plateau technique : médecins
spécialistes, généticiens, infirmicres, assistantes sociales, nutritionnistes et kinésithérapeutes au
besoin. L'une des premicres fonctions de ces centres est de raccourcir ou de mettre fin a
l'errance diagnostique du malade. Ils sont regroupés par type de pathologies. Ils jouent, en outre,
le role d’interlocuteur pour les tutelles et les associations de malades. Ils ont été complétés par
un maillage régional de centres de compétences en lien avec eux et plus proches des malades.
En 2013, est créée la Fondation Maladies Rares®' dont les missions sont de faciliter I’accés aux
ressources, de collecter les données cliniques et biologiques, de soutenir les phases précoces des
essais cliniques, et la recherche en Sciences humaines et sociales, et de contribuer a la politique
nationale et a la coopération européenne et internationale sur les maladies rares. En 2014, est
inauguré, a I’hopital Necker a Paris, I’Institut /magine investi de quatre grandes missions :

comprendre pour identifier les mécanismes a 1’origine des maladies génétiques, innover pour

2 Les centres de référence ont pour rdles de faciliter le diagnostic et définir une stratégie de prise en charge
thérapeutique, psychologique et d’accompagnement social ; définir et diffuser des protocoles de prise en charge en
lien avec la Haute autorité de santé, et I’Union Nationale des Caisses d’Assurance Maladie ; coordonner les travaux
de recherche et participer a la surveillance épidémiologique ; participer a des actions de formation et d’information
pour les professionnels de santé, les malades et leurs familles ; animer et coordonner les réseaux de correspondants,
étre des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles et les associations de malades. (Plan National Maladies Rares
2005-2008)

30 Les centres de compétences ont vocation a assurer la prise en charge et le suivi des patients, a proximité de leur
domicile, et a participer a I’ensemble des missions des centres de référence.

31 http://fondation-maladiesrares.org/
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développer des nouveaux diagnostics et traitements, transmettre et développer la recherche.
Ainsi, tous les projets associent la recherche dans une dimension trés large, et proposent de

I’aide directe aux malades.

3. Une démarche européenne:

La reconnaissance et les décisions de soutien aux malades atteints d’une maladie rare se
succedent au niveau européen : le 16 décembre 1999, a l'initiative de la France et grace au
lobbying d'Eurordis, le Parlement Européen et le Conseil de I’Europe adoptent un réglement
concernant les médicaments orphelins®3. En 2008, 1'Union Européenne adopte une
Communication de la Commission intitulée Maladies rares : un défi pour I’Europe’* : « les
maladies rares requierent une attention exceptionnelle, car la raret¢ de la maladie entraine de
grandes difficultés d’acceés a un meilleur état de santé globale et ceci non seulement au niveau
physique, mais également sur le plan psychosocial : détresse psychique, isolement social,

difficultés socio-économiques et professionnelles » 3.

En mars 2009, Eurordis publie le rapport The Voice of 12 000 patients, (la Voix de 12 000
patients). 11 s’agit d’une enquéte menée dans 17 pays d’Europe pour étudier les expériences et
les attentes de patients touchés par une maladie rare concernant leur diagnostic et leur prise en

charge.

Le Parlement du Conseil de I’Union européenne adopte en avril 2009 un programme européen

Maladies rares36.

32 Azema B., Martinez N., CREAI Languedoc-Roussillon, Etude sur les maladies rares : Attentes et besoins des
malades et des familles, Juillet 2009.

3 Reglement (CE) N° 141/2000 du Parlement Européen et du conseil du 16 décembre 1999 concernant les
médicaments orphelins
34 La Communication COMM (2008) 679 final de la Commission au Parlement Européen, au Conseil, au Comité

économique et social Européen et au Comité des Régions sur Les maladies rares : un défi pour 1’Europe

35 Eurordis position paper on specialized services for people living with a rare disease ; February 2008, p. 5.

36 Décision n° 1295/1999/CE du Parlement Européen et du conseil du 29 avril 1999 portant adoption d’un
programme d’action communautaire relatif aux maladies rares, dans le cadre de 1’action dans le domaine de la santé
publique (1999-2003)
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Le 9 juin 2009, le Conseil des Ministres européens adopte une recommandation®’ relative a une
action européenne dans le domaine des maladies rares. Cette recommandation revét une

importance particuliére parce qu'elle met en avant la nécessité d'une action concertée, tant au

niveau national qu'européen, afin de :
- Créer des plans ou stratégies nationaux a 1’image de ceux existant en France ;

- Faire en sorte que les maladies rares fassent 1'objet d'un codage approprié et d'une tragabilité

effective dans tous les systeémes d'information sur la santé ;
- Encourager la recherche dans le domaine des maladies rares ;

- Recenser les centres d'expertise au niveau national et encourager leur participation a des

réseaux européens ;
- Soutenir la mise en commun d'expertise a 1'échelle de I'Europe ;

- Inciter les Etats membres a mettre en commun leurs connaissances pour les diagnostics et le
dépistage, les soins, I’éducation et I’assistance sociale, la formation des professionnels,

I’évaluation des médicaments orphelins ;

- Reconnaitre le rdle essentiel des associations de patients en recommandant de promouvoir

leurs activités ;

- Assurer la viabilité a long terme des infrastructures mises en place dans les domaines de

l'information, de la recherche et des soins pour les maladies rares.

Ce texte ouvre la voie a la reconnaissance, en Europe, d’une priorité de santé¢ publique dédiée
aux maladies rares. L’évolution des différentes directives permet ainsi d’affirmer en 2008 que
« les maladies rares sont une des priorités de santé publique en Europe. Les spécificités des
maladies rares en font un domaine propre a trés forte valeur ajoutée européenne. La coopération
européenne peut aider a partager de rares connaissances disponibles et & combiner les ressources
de maniere aussi efficace que possible, afin de lutter utilement contre les maladies rares dans

I’ensemble des pays membres de 1’Union européenne » 3%,

37 Recommandation relative a une action dans le domaine des maladies rares (doc. 10122/09), Conseil de I’union
européenne.

3% Communication de la Commission au Parlement Européen, au conseil, au comité économique et social européen
et au comité des régions : Les maladies rares : un défi pour I’Europe COM 2008 — 679 final, Bruxelles, le
11/11/2008.
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Le 30 novembre 2009, la commission établit un comité d’experts de ’Union Européenne dans le
domaine des maladies rares pour aider a concevoir et a mener les activités communautaires en la
matiere. Une dynamique européenne (Eurordis, EUCERD, European Union Committee of
Experts on Rare Diseases) et internationale se met en place et s’organise tant sur le plan des

sociétés savantes que des associations de patients.

Ce qui apparait lors de ces méandres historiques est la reconnaissance récente de la
problématique particuliére posée par les maladies rares, avec, dés le départ une conjonction
active du corps médical et scientifique ef des associations de patients (par les Etats-Unis avec
NORD puis le relais européen avec Eurordis). Cette reconnaissance trouve son origine dans les
années 1940, trés marquée et initialisée avec la question des médicaments orphelins, et les
difficultés d’acceés a des thérapeutiques reconnues comme efficaces (mais parfois avec des
indications non officielles), ou innovantes. En a peine 30 ans, la reconnaissance des maladies

rares s’impose dans 1’ensemble des politiques de santé des pays industrialisés.

Les maladies rares concernent pour chacune d’entre elles peu d’individus. En France, certaines
de ces maladies rares sont les plus « fréquemment » rencontrées : par exemple la mucoviscidose
(1/8 a 10 000), le lupus érythémateux cutané (1/7 a 9 000) ou la persistance du canal artériel
(50/100 000). D’autres sont les plus « rares » comme la Progéria® (0,005). D’autres encore plus
rares sont estimées selon le nombre de cas connus et deux d’entre elles sont connues par
exemple a propos d’une seule situation® ou bien selon le nombre de familles telle que
l'association « petite taille - anomalies hypophysaires et cérébelleuses - selle turcique
anormale », qui n’est recensée que pour une seule famille*!. Cet exemple illustre que la maladie
est définie sur une association de plusieurs symptomes, et nommée parfois par des lettres (soit
acronyme soit abréviation du mécanisme de la maladie ou lieu de la mutation génétique), et
c’est un nom bien difficile a transmettre pour qui n’est pas spécialiste. Si nous comparons les
deux études de prévalence de 2012 et 2014, de nouvelles maladies apparaissent et sont de plus
en plus précises dans leur définition telle que « Syndrome d'Ehlers-Danlos avec déficit en
fibronectine » qui concerne une seule famille en 2014 et n’existait pas en 2012. Il y a alors 60

maladies qui sont dans ce cas.

39 Maladie génétique qui est marquée par un vieillissement accéléré dés I’dge de 2 ans.

40 Par exemple les syndromes B4GALT1-CDG et CDG-ALG?2.

41 Informations extraites de Prévalence* des maladies rares, données bibliographique, Les cahiers d’Orphanet, série
maladies rares, Mai 2014, n° 2.
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Le seuil admis en Europe pour définir qu’une maladie est considérée comme rare est d’une
personne atteinte sur 2 000. 11 existe dans le monde de 6 a 7 000 maladies rares (en fonction des
caracteres dominant ou récessif). Prises dans leur ensemble, elles concernent / personne sur 20,
en moyenne de 6 a 8% de la population en France soit un total de 3 a 4 millions de personnes, et
prés de 25 millions en Europe*. Entre 200 et 300 nouvelles maladies rares ou syndromes
nouveaux sont décrits chaque année*3. Ils peuvent survenir pour moitié dans I’enfance ou a I’age

adulte.

Leur fréquence cumulée au niveau de la population est probablement a rapporter aux progres
médicaux qui ont permis le maintien en vie de patients avec des complications létales avant la
réanimation ou méme les antibiotiques. Le développement des connaissances génétiques avec la
découverte de ’ADN ont aussi favorisé une meilleure compréhension de leur physiopathologie
permettant une nouvelle connaissance de ces maladies, autrefois reléguées dans des grandes
familles de situations floues, flottantes, sorte de « chaos des nominations »**. Lindee® étudie
rétrospectivement deux maladies telles que la Dysautonomie familiale*¢ et la Phénylcétonurie?’.
Elle raconte comment elles sont sorties de 1’ombre dans 1’aprés-guerre de 1945 et sont
maintenant dépistées soit sur la clinique évocatrice, soit par un test sanguin®® devenu
systématique. Elle insiste sur la convergence d’intéréts personnels, sociaux, scientifiques et du
role des Etats en matiére de santé publique pour permettre I’identification, la prévention et le

traitement d’une maladie rare génétique.

En France, la spécificité de la génétique médicale est tardive et la création de la spécialité n’est
qu’en 1995 avec la création d’un diplome d’études spécialisées spécifique. Elle a permis la mise
en place de référents spécifiques et intéressés par ces nouvelles problématiques. Elle a favorisé
la diffusion des informations au sein de la communauté médicale telle que le site London

Medical Database, base de données des dysmorphies* rencontrées en génétique. L’émergence

42 Source ministére de la Santé, http://www.sante.gouv.fi/les-maladies-rares-qu-est-ce-que-c-est.html consulté le
25-04-2015.

B

4 Sticker J.-J., « Une catégorie obsoléte qui eut tant d’importance dans le passé », ALTER, European Journal of
Disability Research, 2011, 5, p. 57-58.

4 Lindee M.-S., « Genetic disease since 1945 », Nature Reviews Genetics, 2000, vol. 1, n° 3, p. 236-241.

46 Maladie héréditaire, qui affecte presque exclusivement la population juive d'BEurope de I’Est, caractérisée par une
perte des sensations et par une altération sévére de l'activité du systéme nerveux autonome entrainant des
dysfonctionnements multisystémiques (Orphanet 2015).

47 C’est la plus commune des anomalies innées du métabolisme, elle est caractérisée par un déficit mental 1éger a
sévere chez les patients non traités (Orphanet 2015).

48 Test de Guthrie qui mesure la concentration sanguine en phénylalanine.
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d’Internet, a soutenu les échanges et les expériences permettant d’isoler des éléments

diagnostiques, démographiques et parfois thérapeutiques.

Les maladies rares sont trés hétérogeénes et leur point commun est principalement li¢ au vécu des
patients. Il est intéressant de noter le critére du regroupement de ces maladies : il n’est ni celui
de la symptomatologie classiquement utilisé¢ au XVIII® ni « anatomo-pathologique » en fonction
de l'organe touché par la maladie (infarctus du myocarde, calcul rénal...) ni « physio-
pathologique » comme le diabete, ou I’insuffisance thyroidienne, ni encore « étiologique »

comme les maladies infectieuses.

Nous pouvons constater également qu’individuellement ces maladies sont nommées et donc
désignées par le nom du médecin qui les a découvertes. Nous reviendrons sur cette appellation
¢ponyme de ces maladies. Mais ce qui apparait, dés ce stade, est que ces maladies rares
¢chappent a la classification habituelle des maladies ordinairement connues. Ici, le seul critére
de regroupement des maladies rares est celui de la fréquence de survenue de ces maladies. Tout
se passe comme si la rareté prenait la place de 1’organe malade, habituellement évoqué dans le
nom de la maladie. Le caractére de fréquence s’enrichira tres vite du caractére étiologique de la

nature génétique de la maladie.

4. Maladies « rares, orphelines, ou négligées »

Les maladies rares sont caractérisées par leur faible prévalence (moins de 1/2 000) et leur

hétérogénéité.

Les maladies négligées sont des maladies a prédominance tropicale souvent infectieuses qui
affectent principalement les personnes vivant dans des pays en voie de développement®. Elles

toucheraient au moins un milliard d’individus soit une personne sur six™’.

Les maladies orphelines regroupent les maladies rares et les maladies négligées. Elles sont
orphelines de la recherche et de I’intérét du marché ainsi que des politiques de santé publique.

La conséquence en est souvent une absence de proposition thérapeutique.

4 Par exemple : le choléra, les filarioses, le trachome, la trypanosomiase, la leishmaniose, la dengue.

30 Fehr A., Thurmann P., Razum O., « Editorial : drug development for neglected diseases : a public health
challenge », Trop. Med. Int. Health, 2006, 11, p. 1335-1338.
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Chapitre II - Problématique et hypotheses

La survenue d’une maladie rare génétique est un bouleversement dans la vie de la personne
atteinte et secondairement dans celle de son entourage familial. Elle ne survient pas brutalement,
mais s’infiltre peu a peu, insidieusement, dans la vie du malade. Le plus souvent, I’histoire de la
maladie s’inscrit dans un long temps de recherche diagnostique, classiquement nommé sous le
terme d’errance. Le malade peut avoir plusieurs diagnostics incorrects posés ou subir le déni de
I’organicité de ses symptomes avant que ne soit identifiée sa maladie. A I’inverse, le diagnostic
peut étre précoce s’il s’inscrit dans une histoire familiale dont plusieurs membres sont atteints de
la maladie et qui porte le sceau du devenir de chacun des membres malades. A ’issue de ce
temps ou la mise en cause de la symptomatologie a parfois €té reléguée ou déniée, un diagnostic
est pos¢ et I’annonce est celle d’une maladie qui, le plus souvent, ne guérit pas. Le hiatus entre
ces deux postures chronologiques est trés violent. Il en appelle a des ressources internes
personnelles et familiales mais aussi a des ressources et a une créativité sociale et collective tres

forte. C’est cette hypothése que nous avons souhaité explorer.
Elle se décline en plusieurs volets :

La survenue d’une maladie rare génétique est un événement d 'une grande violence qui touche la
personne dans toutes ses composantes, sa subjectivité, son identit¢ comme son intimité. Les
caractéristiques de cette situation particulicre, résident dans la déstabilisation des repéres
identitaires de la personne malade jusqu’a celui de sa filiation. Par ailleurs, les maladies rares
génétiques touchent les personnes de la naissance jusqu’a leur mort. Les récits faits par les sujets
ayant participé a notre recherche doivent pouvoir nous permettre de repérer les champs des
bouleversements secondaires a la maladie, les adaptations ou les stratégies pour « faire face ».
Notre hypothése est que la maladie est a l’origine d’une perte majeure de repéres,
déstructurante, proche de I'expérience du chaos. Le malade et son entourage doivent convoquer
et inventer toutes sortes de stratégies pour pouvoir vivre avec cette contingence, de fagon
définitive, puisque le plus souvent sans guérison. Nous évoquerons certaines d’entre elles a la

fin de notre parcours.

Les malades touchés par une maladie rare génétique ont une représentation tres particuliere des
termes de rare, de génétique et de galére souvent usités pour désigner le vécu de ces maladies,

qui sont pour certaines invisibles. Spontanément, ils évoquent dans le langage profane,
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I’inconnu, la transmission et la non visibilité sociale de la présence de la maladie. L’association

de ces trois qualificatifs concourt & un sentiment d’incompréhension et de non reconnaissance.

La rareté est le critére de classification de ces maladies. Il est souvent associ¢ a celui de
I’errance et de galere secondaires a la méconnaissance de la maladie. Ces termes spontanément
associés au vécu de la maladie en illustrent le sentiment d’exclusion. Le sujet atteint d’une
maladie rare génétique est confronté a la représentation qu’il se fait de la génétique, tant pour
expliquer la cause de sa maladie, que pour en espérer une thérapeutique curative. Les
qualificatifs et les représentations de la maladie telles que les malades la vivent avec toutes ses
conséquences physiques, psychologiques et sociales nous aideront a préciser les représentations
sociales et ['approche anthropologique de ce groupe de maladies. L’étude du vocabulaire utilisé,
du recours aux métaphores et des explications élaborées par les malades nous permettront d’en

cerner le contexte.

Nous pensons que dans ce contexte la conjonction de la rareté et de la génétique concourt a une
objectivation de la personne malade et a son isolement, au risque de la réduire a sa seule maladie

et/ou a son anomalie génétique.

Ce vécu trés particulier de la maladie rare génétique s’organise aussi autour du lien avec le
corps médical. Nous repérerons dans la parole et le récit narratif spontané des personnes ayant
participé a notre recherche, comment est, ou a été, vécu le parcours médical et le lien établi avec

les soignants.

Nous nous interrogerons sur la signification de cette entité nosologique récente (maladie rare
génétique) dans une société ou la médecine est supposée tout connaitre, avoir un pouvoir de
guérison infini, avec des techniques poussées a I’extréme et sans cesse en progression.
L’annonce diagnostique, comme dans toute autre maladie, est un moment trés important qui
marque un avant et un apres, marquant la rupture qui va s’opérer dans la vie du sujet. Ce qui est
intéressant a repérer dans 1'énoncé du diagnostic est la maniére dont la maladie est étiquetée par
le recours a un nom propre (du médecin qui I’a initialement décrite) jusque-la totalement
insignifiant pour le malade. Notre hypothése est que ce nom concourt a /’‘ambiance (au sens
maldinéen du terme) d’incompréhension qui entoure ces maladies, qui, parfois, ne s’expriment
que par une symptomatologie cachée (douleur, fatigue) et ne donnent rien a voir au niveau
médical (biologie et imagerie normales). Ce vécu d’incompréhension fait partie, aujourd’hui,
d’un climat conflictuel avec le corps médical, assez fréquemment évoqué par les malades. Nous
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essaierons d’en comprendre le pourquoi et les enjeux. Nous proposons que le géne malade
prenne lieu et place d’une génétique-imagerie mais invisible et difficilement représentable pour
le malade. Un autre point de cette relation avec le corps médical est que le vécu collectif de
maladies trés individuelles et isolées interpelle la représentation de la médecine et de la guérison
de facon trés particuliére. Elle pointe les limites des connaissances et du pouvoir de guérison.
Les savoirs profanes et scientifiques doivent dans cette situation trouver un nouvel équilibre. Le
parcours des malades et leur errance tant avant le diagnostic que dans la prise en charge nous
conduiront a proposer une médecine de l’incertitude et de [’accompagnement pour soutenir le

travail d’adaptabilité du patient a sa condition.

Le caractere visible ou non de la maladie participe probablement a [’isolement et a
[’incompréhension sociale, vécus par les malades. Au cceur de cette expérience de solitude,
insoutenable parce qu’existentielle, une mise en mouvement peut étre repérée avec 1’¢laboration
de solidarités tres fortes. Celles-ci peuvent s’exprimer entre autres dans le mouvement associatif
ainsi que dans une prise en compte politique en maticre de santé. Le concept de reconnaissance

nous sera d’un grand secours pour appréhender les besoins et les stratégies mise en oeuvres.

Enfin, nous proposons une éthique de la re-subjectivation dans la situation toute particuliére des
malades touchés par une maladie rare génétique. Les concepts d'identité narrative de Paul
Ricceur et de reconnaissance d’ Axel Honneth doivent nous aider a conceptualiser des pistes tres
pratiques et concrétes pour soutenir 1’épreuve vécue par ces malades. Nous tenterons de montrer
comment ces deux concepts peuvent venir étayer un travail de liaison, de cohérence et de sens
pour favoriser un processus de subjectivation avec la présence de la maladie qui, elle, s’impose

objectivement.

Chapitre III - Concepts et auteurs de référence

Afin de soutenir notre réflexion, nous avons eu recours a de nombreux auteurs en Philosophie et
en Sciences humaines. C’est le croisement de ces différentes sources de pensée qui nous ont

permis de re-contextualiser la problématique que nous envisagions et d’en analyser les enjeux.

L’approche phénoménologique a ¢été¢ la base de I’¢laboration de notre processus d’étude du
terrain que nous avions choisi, afin de donner la place centrale a l'expérience des personnes
rencontrées.
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1. La phénoménologie

La phénoménologie est un courant philosophique auquel nous ferons appel par deux de ses
auteurs, E. Husserl, M. Merleau-Ponty. Cette approche vise a décrire le rapport que le sujet

entretient avec le monde.

C’est a Edmund Husserl (1859-1938), philosophe allemand, mathématicien d’origine, que
revient l’origine et le fondement du mouvement phénoménologique ou « science des
phénomeénes ». Husserl critique I’emprise du savoir scientifique, et son absence de réflexivité. Il
ouvre une voie médiane entre 1’objectivisme et le réalisme d’une part, et le subjectivisme et
I’idéalisme d’autre part. Pour lui, I’é¢tude de la philosophie doit a la fois viser la rigueur
scientifique et tendre vers un nouvel humanisme pour faire place au récit et au vécu de
I’expérience par le sujet. Elle vise a décrire comment les phénomenes se présentent a nous, a
travers les expériences vécues de notre existence humaine et notre compréhension de leur sens.
Il ne s’agit ni d’'une méthode purement descriptive ou démonstrative, ni d’un enchalnement

logique. La phénoménologie requiert ainsi une « méthode nouvelle, fonci¢rement nouvelle »3!.

Le mot « phénomene » renvoie étymologiquement au verbe grec « apparaitre, se montrer, ce qui
se laisse voir ». La phénoménologie est la science des phénomenes, c’est-a-dire de ce qui est
vécu, de ce qui apparait, de ce qui se manifeste a la conscience comme vérité, description de ce

qui fait apparition dans et par notre expérience.

Les concepts fondamentaux de la phénoménologie’? auxquels nous nous sommes attachée ont

¢té multiples.

La conscience et l'intentionnalité explorent comment le sujet est en relation avec les choses
selon différentes modalités qui sont de 1’ordre de la perception, du désir, de la pensée, de
I’imagination, du réve. Le monde est constitué par le sujet, il ne peut plus étre congu sur un
mode strictement empirique, séparé et autonome dans le sens réaliste du terme - comme le veut
I’attitude naturelle -, mais acquiert le statut de phénomeéne, c’est-a-dire ce qui prend forme et
sens pour un sujet. Cette relation au monde se fait par sa perception, premicre expérience du

sujet au monde autre que lui-méme.

3! Husserl E., L’idée de la phénoménologie, trad. Lowit A, Paris, Presses Universitaires de France, [1907], 1970,
p. 48.

52 O’Reilly L., La signification de ’expérience d’« étre avec » la personne soignée et sa contribution a la
réadaptation : la perception d’infirmieres, Université de Montréal, Faculté des sciences infirmiéres, 2007, p. 78-80.
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La réduction phénoménologique, est constituée de deux attitudes, le bracketing et la réduction
eidétique. Selon Husserl, la premicre attitude, le bracketing ou selon le terme grec /’époche
signifie arrét, suspension, interruption. Il constitue la base de sa phénoménologie
transcendantale. Une chose qui est naturelle est quelque chose qui s’impose en elle-méme.
Husserl propose de lui appliquer /’époche, qui consiste a mettre de coté, a distance, « entre
parenthéses » tout ce qui nous semble « aller de soi », de pratiquer « une suspension des
jugements sur le monde ». Il s’agit de nous désencombrer de nos présupposés, de nos valeurs,
croyances, et connaissances théoriques relatives au phénomeéne a 1’étude. L’époché traduit la
suspension des a priori théoriques pour tenter d’appréhender le phénomene tel qu’il se vit et se
donne a percevoir au sujet dont la place est fondamentale. « Cette époché phénoménologique,
cette “ mise entre parenthéses ” du monde objectif, ne nous place pas devant un pur néant »33, Il
ne s’agit pas de nier ou de douter de I’existence, ni d’appliquer une « neutralisation
destructrice » mais bien d’avoir une attitude d’accueil a ce qui apparait, ce qui peut se dire de
nouveau et d’universel autrement que le connu et le présupposé. Cette attitude modifie en elle-
méme notre regard et notre perception. Husserl parle de la « conversion du regard ». Invitation a

une maniére d’étre et de présence réflexives au phénomene pur.

Il s’agit d’une démarche qui nous fait sortir du rapport naturel avec le monde qui nous entoure :
« Placons-nous maintenant dans l'attitude phénoménologique : /... “mettons entre

(13

parentheéses” [les théses cogitatives] qui ont €té opérées et “ ne nous associons plus a ces
theéses " pour les nouvelles investigations ; au lieu de vivre en elles, de les opérer, opérons des
actes de réflexion dirigés sur elles ; nous les saisissons alors elles-mémes comme 1'étre absolu
qu'elles sont. Nous vivons désormais exclusivement dans ces actes de second degré dont le

donné est le champ infini des vécus absolus - le champ fondamental de la phénoménologie »>*.

Le monde nous apparait avoir du sens car nous I’interprétons et lui donnons notre propre sens
par notre propre activité de conscience. L’attitude habituelle de notre relation au monde,
« I’attitude naturelle », est vécue comme évidente, sans remise en question. Ce « monde-de-la-
vie » est le monde de « I’évidence » et du « naturellement », du déja connu, et déja vu. Et c’est
bien a ce point précis que 1’approche phénoménologique nous a portée tout au long de notre

travail, nous mettant en alerte permanente sur nos préjugés a partir de notre propre vécu du

33 Husserl E., Premiére méditation in Méditations Cartésiennes, trad. Pfeiffer G, Lévinas E, Paris, Vrin, [1931],
1969.

34 Husserl E., La région de la conscience pure, chapitre III, 2¢& section : considérations phénoménologiques
fondamentales in Idées directrices pour une phénoménologie, trad. Ricceur P., Gallimard, [1913], 1950, p. 166.
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phénomeéne étudié. Cette insistance que nous avons entendue sur le plan méthodologique va se
confirmer, étonnamment, dans I’analyse de la présence des maladies rares dans notre société. En
effet, elles interpellent en permanence, nous le verrons, tant les représentations de la médecine
que la communauté humaine. Elles exigent du corps médical de sortir du raisonnement habituel
hypothético-déductif basé sur les preuves. Elles conduisent, du c6té des malades, a sortir de leur
imaginaire d’une médecine toute puissante. Elles incitent a inventer une nouvelle solidarité.
C’est donc socialement que les maladies rares nous font sortir de nos préjugés, et des savoirs

acquis.

Cette invitation a un renversement de notre savoir (médical et d’expérience de malade), nous a
¢t¢ fondamentale pour accueillir inconditionnellement I’inattendu de ce que les personnes
interrogées nous ont confié. Elle nous conduira a travailler la capacité d’étonnement. Une
posture malgré tout difficile & maintenir, puisque méme pour Maurice Merleau-Ponty « le plus

grand enseignement de la réduction est I’impossibilité d’une réduction compléte »°>.

Associée a [’époché, la seconde phase de la réduction phénoménologique est celle de la
réduction eidétique qui vise a repérer I’essentiel et la dimension universelle de I’expérience, le
noyau irréductible, les caractéristiques invariables et universelles, au cceur de 1’expérience
particuliere et singuliere. Les variations de [’'imagination aideront a saisir cette vérité et a
s’extraire de la subjectivité¢ de I’expérience. Il s’agit de repérer dans tout ce qui a été évoque,
selon différents aspects, ce qui est indispensable au phénomeéne étudié pour en approcher les
structures durables, /’essence. Ce terme désigne ce qui définit la nature d'une chose, ce qu'elle
est en elle-méme, indépendamment de ses caractéristiques accidentelles. Il s’agit de revenir a
I’expérience vécue, de revenir a 1’essentiel (d’ou le terme de réduction) et d’en dégager le sens
non déterminé ou fixé initialement. L’essence méme du phénomeéne sera approché par étapes
successives au cours de ce que Husserl nomme la variation eidétique : « cette activité de
variation est ce qui [me] permet de dégager progressivement I’essence, par retranchements
successifs, de ses traits ou caracteres liés essentiellement a I’objet donné dans 1’expérience, pour
tout dire non nécessaires. Ainsi, pour faire apparaitre I’essence du rouge, exemple que prend
Husserl de maniére récurrente, il convient que je fasse varier en imagination tous les objets
rouges que je peux percevoir ou posséder a titre de souvenir, de maniére, a terme, a faire

ressortir ce qui, en chaque objet, apparait identique par-dela la diversité des contenus

35 Merleau-Ponty M., Phénoménologie de la perception, Paris, Gallimard, 1945, VIIL
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objectifs »°°. C’est ce point qui nous a fait choisir des situations vécues trés différentes les unes

des autres.

Enfin, la constitution signifie un retour au monde, mais un retour qui conserve les acquis de la
réduction, et qui donc s'effectue avec un regard neuf. La constitution permet I’acces au sens qu’a
permis la réduction. « La constitution est 1’acte par lequel je redécouvre le monde comme
horizon ultime du sens : le sens se déploie sur le fond du monde, ou encore : le monde est le
milieu ou advient comme sens chaque objet que je vise. Je constitue le monde comme unité de

sens, cela signifie que je I’objective, lui conférant une unité transcendantale de sens »”’.

En s’inspirant de cette approche nous exposerons dans la seconde partie notre méthodologie de
I’approche du terrain de notre recherche. Elle nous donnera accés a I’approche descriptive de
I’expérience vécue et racontée par les sujets eux-mémes. C’est bien avec cette visée que nous
avons tenté d’approcher la maladie rare génétique comme un phénoméne a la fois intimement
singulier par le vécu de chacune des personnes touchées, et général par sa signification. Nous
avons choisi de mettre la parole, les mots, les expressions, 1’ordre chronologique du récit fait par
chacune des personnes comme premiers sans consigne de notre part, sur nos attendus ou pré-
supposés. Ces personnes ont, en effet, rarement 1’occasion de prendre la parole et de mettre en
mots leurs expériences et d’étre écoutées. Partir de leurs mots ouvrait la possibilité de percevoir
[’essence de leur vécu hors de tout a priori de notre part, en limitant le plus possible notre
directivité. Ce qui fut probablement impossible a réaliser dans 1’absolu mais pourtant effectué

avec le plus d’attention possible.

2. Approche anthropologique de la maladie

Les travaux initiaux de C. Herzlich (1969), M. Augé (1986), F. Laplantine (1986), B. Good
(1998)8 explorent ce qu’ils désignent comme une anthropologie de la maladie puis de la santé,

ce qui n’est pas sans signification dans le positionnement du droit universel a la santé requis

56 Husserl E., La crise de [’humanité européenne et la philosophie, trad, Depraz N, Introduction, commentaire et
traduction, téléchargement mars 2012, Philosophie, 2008, 25 consulté le 2/09/2012, p. 26.

STHd, p. 35.
8 Good, B., Comment faire de [’anthropologie médicale. Médecine, rationalité et vécu. Les empécheurs de penser
en rond, 1998.
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culturellement en Occident®. Ils développent ainsi une approche holiste, globale de la santé par

des études des représentations de la maladie et de la notion de santé dans des sociétés données.

Ces études envisagent la maladie comme un « événement élémentaire »°0 c'est-a-dire
simultanément individuel et social, mais en le considérant dans toutes ses dimensions médicales,
biologiques, psychologiques, et culturelles. La maladie est clairement considérée comme un
« fait social total »%1. Pour la désigner, il n’existe en frangais que le seul mot « maladie ». Il est
habituel de citer les trois terminologies auxquelles les anglo-saxons ont recours. Attribuées
initialement & Marinker®> puis reprises par de nombreux auteurs, elles illustrent les différents

regards du vécu de la maladie, beaucoup plus subtils que notre seul item francais.

- le Disease est la maladie objectivée, telle qu'elle est appréhendée par le savoir médical

comme une entité identifiable et reconnue ;
- le Iliness est la maladie subjectivée, telle qu’elle est éprouvée, ressentie par le malade ;

- le Sickness désigne la maladie comme réalité socio-culturelle, qui consideére le « role

social » du malade.

Nous verrons dans notre cheminement que c¢’est la déclinaison de ces trois aspects qui se vivent
avec une prédominance de la dimension i//ness ressentie par le malade mais longtemps peu prise

en compte ni par le corps médical ni parfois par le corps social.

Dans I’ensemble des travaux anthropologiques ou sociologiques de la maladie et plus
particuliérement de la maladie chronique®, notre attention a été retenue par les concepts de
trajectoires et de maladie comme métier, ces deux notions illustrant la temporalité diachronique
de ces maladies chroniques. Nous avons retenu les travaux de Claudine Herzlich et Anselm L.

Strauss pour illustrer cette dimension.

3 Moulin A.-M, « Transformations et perspectives de ’anthropologie de la santé : un regard épistémologique »,
Anthropologie & Santé [En ligne], 1 | 2010, mis en ligne le 31 octobre 2010, consulté le 08 janvier 2014. URL :
http://anthropologiesante.revues.org/114

% Augé M., « Ordre biologique, ordre social ; la maladie, forme élémentaire de 1’événement », in Augé M, Herzlich
C, [dir.] Le sens du mal, Anthropologie, histoire, sociologie de la maladie, Paris, [1984], 1994, p. 35-91.

61 Mauss M., Sociologie et anthropologie, Paris, Presses Universitaires de France, [1950], 2003.

62 Marinker M., « Why make people patients ? », Journal of Medical Ethics, 1, 1975, p. 81-84.

63 Strauss A., Glaser B., Social organization of medical work, Chicago, University of Chicago Press, 1985, p. 8-39,
trad, Gaudillat Y, revue par Baszanger I, Maladies et trajectoires, in Strauss A, La trame de la négociation,
sociologie quantitative et inter actionnisme, Paris, Logiques sociales, L’Harmattan, 1992, p. 143-190.
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Claudine Herzlich (1932- )% dans les années 1968 (date de la premiére édition de sa publication)
réalise des entretiens sur les représentations de la maladie. Elle en propose trois modéles : « la
santé-vide » ou absence de toute maladie, le sujet y « est » en bonne santé ; « le fond de santé »
ou capital organo-biologique propre a chaque individu lui permettant de résister et de réagir aux
altérations de sa santé et « d’avoir » une bonne santé ; et enfin « 1’équilibre », qui est une
« notion personnelle et immédiate » qui peut €tre « assimilée a une norme, qui est ou qui n’est
pas ». Mais cette notion d’équilibre n’est pas sans rappeler la représentation de la maladie dans

I’ Antiquité par déséquilibre humoral.

Herzlich insiste sur la maladie comme déviance sociale et sur le comportement secondaire
adopté par le malade, tout particulierement sur son inactivit¢é qu’elle considére comme un
marqueur de la situation de maladie presque, pour elle, plus important que la dimension
organique proprement dite de I’atteinte. Pour elle, « la maladie commence lorsque, dans un état
organique donné, un individu se comporte en malade et, inversement, I’individu qui, dans le
méme état organique, ne se comportera pas comme tel restera un bien-portant »%5. Cette
affirmation nie cependant la situation fréquente ou un malade se bat contre la maladie mais ne
veut pas apparaitre comme tel alors qu’il éprouve la maladie trés intimement. Inversement
’affirmation ouvre la voie a la normativité du malade, (développée par G. Canguilhem®6), qui
bien que médicalement malade va retrouver son propre équilibre pour pouvoir continuer a
assumer ce qui est important pour lui, dans la mesure de ses possibilités. La recherche d’un

nouvel équilibre et les capacités normatives sont alors requises.

Analysant les différents modes du retentissement du vécu de la maladie dans la vie quotidienne,
sociale et psychique, Herzlich propose trois modéles conceptuels de la maladie vécue au long
cours. Elle peut étre « destructrice, libératrice » ou vécue comme « maladie-métier ». Cette
derniére notion est particulierement intéressante dans le cadre des représentations des maladies
rares, ou les malades comme les familles doivent apprendre a vivre avec la maladie et ses
conséquences quotidiennes. Métier aussi, puisque, nous le verrons au cours de notre recherche,
le malade devient expert de sa maladie, acquiert des connaissances dont il doit tirer la meilleure

rentabilité, en termes de qualité de vie. Il peut méme, selon nous, présenter un burn out, au

% Herzlich C., Santé et maladie, analyse d’une représentation sociale, Paris, Editions de I’Ecole des Hautes Etudes
en Sciences Sociales, [1969], 2005.

6 Ibid, p. 116.
6 Canguilhem G., Le normal et le pathologique, Paris, Presses Universitaires de France "Quadrige”, 1998.
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meéme titre que tout professionnel, en particulier de santé, d’autant qu’il assure une présence de
travail continue et permanente, ainsi, souvent, que certains membres de son entourage.
Corrélativement a la maladie envisagée comme métier, est apparue la notion de la « carriere de
malade ». Le terme et le concept ont été ultérieurement repris en dehors de la sphére
professionnelle. 11 est développé dans le champ de la santé par Becker®” pour les situations de
déviance dans lesquelles il inclue les personnes atteintes d’une maladie mentale. Cette notion a
¢été reprise et développée récemment a la suite des travaux de J. Corbin et A.-L. Strauss®® a
propos de la notion du « travail biographique » et de « la carriére » des malades, en I’appliquant
au vécu de la sclérose en plaques. Séverine Colinet repere trois grandes périodes dans ce
parcours : « l’irruption des symptomes, I’annonce du diagnostic et 1’¢laboration du travail
biographique »%. Nous retrouverons ces temps comme assez proches de ceux évoqués lors des

entretiens.

Un autre terme est associé dans un texte paru en 19737° ou Anselm L. Strauss (1916-1966)
propose une lecture nouvelle du vécu des patients avec une maladie chronique, déplagant le
centre de I’interaction sur le malade (et non plus sur le seul corps médical) et le lieu de la sceéne
sur le domicile (et non plus le seul service de soins, souvent hospitalier.) Avec Barney G. Glaser
(1930-) il développe un double concept dans ce cadre, associant la notion de trajectoire et celle
de travail fourni par le malade : « le terme trajectoire [renvoie] non seulement au développement
physiologique de la maladie de tel patient mais également a toute 1’organisation du travail
déployée a suivre ce cours, ainsi qu’au retentissement que ce travail et cette organisation ne
manquent pas d’avoir sur ceux qui y sont impliqués »’!. Nous retiendrons de ces travaux la
notion de temporalité associée a celle de trajectoire qui sous-entend des processus, des périodes
qui seront marquées par des passages obligés, dont celui incontournable de la nomination de la

maladie ou de sa recherche effrénée lorsque la maladie n’est pas encore identifiée.

Afin de compléter ces propositions de lecture diacronique du vécu de la maladie au cours de la

vie, la réflexion de Francois Laplantine nous a paru pertinente pour nous permettre d’analyser

67 Becker H., Outsiders, Etude de sociologie de la déviance, Paris, Métailié, 1985.

68 Corbin J., Strauss A.-L., « Accompaniments of chronic illness : changes in body, self, biography and biographical
time », Sociology of Health Care, 1987, vol 6, p. 249-281 cité in Colinet S, La « carriéere » de personnes atteintes
de sclérose en plaques, Implication associative et travail biographique, Paris, L’Harmattan, coll. Savoir et
formation, 2010, p. 42.

% Colinet S., La « carriére » de personnes atteintes de sclérose en plaques, Implication associative et travail
biographique, ibid, p 35.

70 Strauss A., Chronic Illness, Society 1973, 10, p. 33-39.
71 Strauss A., Glaser B., Social organization of medical work, Chicago, University of Chicago Press, op. cit, p. 29.
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les conceptions et représentations des maladies rares génétiques ainsi que leur traitement et le

lien institué conséquemment avec le corps médical.

C’est en 1986 que Laplantine (1943-) dans son ouvrage Anthropologie de la maladie’ offre une
classification des conceptions de la maladie. Il y parcourt différents champs de représentations
et de pratiques, vécus par les patients ou les soignants. Il enrichit son approche par une analyse
de la culture tant littéraire (par de nombreuses analyses de romans) que populaire. Il ne s’agit
donc pas seulement d’un savoir ou d’une démarche qui seraient purement scientifiques ou
médicaux. C’est un partage des représentations de la médecine biomédicale, ou bio-
psychosociale, et de la représentation de la guérison, des croyances, des valeurs, de la culture, de
la religion. Tout au long de son analyse, il insiste sur la dynamique et 1’évolution de ces
représentations, comme des processus d’interactions entre le médical et le social. Nous avons

requis ces différentes analyses pour percevoir leurs pertinences dans le champ qui nous occupe.

Laplantine propose de lire ces représentations en termes d’opposition binaire selon que
I’étiologie est « ontologique ou relationnelle », « endogéne ou exogeéne », « additive ou
soustractive ». Nous reprendrons ces représentations, afin de cerner comment les maladies rares
génétiques sont représentées au niveau des termes de maladie, rare, génétique et maladie

invisible.

Pour Laplantine, 1’étiologie des maladies peut étre considérée selon deux modéeles
d’interprétation de 1’étiologie des maladies : le modele « ontologique » est secondaire a
I’isolement causal, objectivable et localisable d’un agent de nature physique, externe au malade
(les agents infectieux étant caractéristiques de ce mode de conception). La médecine des 1ésions,
précurseur de 1’anatomo-pathologie tend a identifier le si¢ge visible de la Iésion ou de 1’organe
altéré, en lien avec la symptomatologie. Cette représentation est pour Laplantine trés fréquente :
« Lorsque ces derniers [les malades] commencent a nous raconter les événements pathologiques
de leur existence ou qu’ils nous expliquent les raisons qui les aménent a venir consulter le
médecin, le discours de la maladie se présente d’emblée comme un discours de 1’espace
corporel, un discours sur le corps et méme sur une partie du corps »73. Nous verrons dans

I’analyse de notre corpus que ce rapport au corps instrumentalisé « appréhendé dans son

72 Laplantine F., Anthropologie de la maladie : étude ethnologique des systémes de représentations étiologiques et
thérapeutiques dans la société occidentale contemporaine, Paris, Payot, 1992.

7 Ibid, p. 62.
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morcellement et impliquant que la maladie est totalement distincte du sujet »’* est trés peu

eévoqué.

L’autre modele étiologique évoqué par Laplantine est « fonctionnel ou relationnel », plus proche
de la notion d’un déséquilibre humoral ou « crase », historiquement exprimé par Hippocrate
(460-356 av J.-C.) qui retenait quatre humeurs : le sang, le flegme, la bile jaune et la bile noire.
Au XVII® et ultérieurement, c’est la théorie de la physiopathologie qui considére la maladie
comme une réaction au déséquilibre d’une fonction physiologique. C’est une appréhension
dynamique et fonctionnelle de la pathologie ou c’est le désordre des fonctions qui entraine une
Iésion anatomique et non I’inverse. Le déséquilibre peut étre intrinseéque au sujet ou bien
secondaire a un déséquilibre entre ’homme et le cosmos ou I’homme et son milieu social. Ainsi,
dans cette conception de la maladie, il s’agit plus d’un désordre quantitatif, comme dans la
pathologie endocrinienne, en plus (hyper) ou en moins (hypo) que d’un désordre qualitatif par
dysfonctionnement de la fonction en cause. Dans cette représentation, la maladie est envisagée

sous la forme d’une altération de 1’équilibre de base.

Ces deux modeles de référence vont s’enrichir selon que la causalité est considérée comme
exogene ou endogeéne. Le modele « exogeéne » évoque soit l'intervention d’une volonté
mauvaise extérieure anthropomorphisée (agent maléfique extérieur : sorcier, esprit mauvais), ou
I’existence d’un agent nocif externe (agent nocif naturel, microbiologie, agent sociologique ou
environnemental). L’'une des premicres illustrations de cette théorie exogéne d’un agent
pathogene fut ’exemple de la rage, initialement considérée par Pasteur (1822-1895) comme le
seul agent causal de la maladie indépendamment de I’interaction du milieu dans lequel elle
survenait. Pour Laplantine, ce modele est paradigmatique de la conception de la maladie
secondaire a un agent exogene et a largement influencé la pensée médicale ultérieure. « Avec la
microbiologie, ’étiologie se précise, se particularise et se radicalise »’° entretenant « les
réinterprétations irrationnelles et imaginaires » de I’agent pathogéne extérieur au sujet malade,
ce qui en quelque sorte 1’affranchit de tout sentiment de culpabilité. La maladie existe en elle-
méme, elle est une « chose » identifiable et ce n’est pas le sujet qui est malade mais un de ses
organes. Il s’agit d’une conception « dualiste ou deux réalités antagonistes s’affrontent : le

patient et une adversité morbide »’°.

7 Id.
75 Ibid, p. 80.

76 Ibid. p. 75.
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En complément du modéle exogene, nous est proposé le modele de la maladie « endogene »,
propre a I’individu, faisant intervenir les notions de terrain, de prédispositions du sujet. La
représentation du mouvement causal de la maladie est centripéte, venant de I’intérieur méme du
sujet. Cette conception conduit & « souligner la responsabilité du malade dans la genése de son
état morbide. La maladie a son origine dans I’individu, c’est I’étre humain qui est lui-méme
générateur de ce qui lui arrive »77. Les maladies dites psychosomatiques, ou psychologiques en
sont une des illustrations. La génétique est un autre exemple : le géne est considéré comme le
plus intime de chaque personne puisqu’il participe a notre unicité. Il est bien endogéne et méme
le plus intime de la personne qui n’est nullement responsable de sa maladie. La part de
responsabilité du malade dans la genese de sa maladie est une question grave, et a moduler.
C’est un point de tension important avec le corps médical lorsque celui-ci renvoie initialement
une maladie rare dans le champ psychosomatique. Ce qui est alors en jeu pour le malade est
I’hypothése qu’il est a I'origine de sa symptomatologie, censée étre inventée de toute piece.

Nous y reviendrons longuement.

Laplantine évoque d’ailleurs les représentations de la maladie génétique dans le cadre des
modeles endogeénes : « les notions de tempérament, de constitution, de dispositions et
prédispositions, de type caractériel ou astral (les signes du zodiaque), de nature, d’organisme, de
terrain, d’hérédité (par exemple les lois de Mendel découvertes en 1865), de patrimoine

(13

génétique, de “ milieu intérieur “[...] »”® La donne génétique est donc, dans ce contexte,
considérée comme une donnée totalement endogéne puisque intrinséque et a priori
indépendante de facteurs extérieurs environnants (ce qui dans les faits n’est pas exact, la

complexité du fonctionnement des génes a été étayée par de nombreux travaux scientifiques’).

Il apparait clairement qu’associé au modele endogéne appliqué dans notre contexte, se conjugue
une cause originaire extérieure dont le malade n’est en rien responsable. Elle est le plus souvent
a mettre en parallele avec la question de la transmission, de I’étiologie, qui, comme 1’évoque
Laplantine ne sont plus spatiales comme dans le modele pasteurien mais temporelles, faisant
allusion aux antécédents familiaux des parents ou grands-parents, eux-mémes atteints par la
maladie (parfois alors non diagnostiquée). Cette transmission peut, bien-siir, concerner aussi la

propre descendance du malade. Il s’agit alors d’une « maladie-héritage » dont la responsabilité

77 Ibid, p. 96.
78 Ibid, p. 90.

7 Morange M., « Quarante ans aprés Jacques Monod », Etudes, 2011, 3, Tome 414, p. 331-340.
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causale sera source d’une culpabilité de fait pour les parents ayant transmis la maladie. Pour le
malade « I’explication [tire] du c6té du destin et de la fatalité (c’est en moi, mais je n’y suis pour
rien) »%°, Pour Laplantine cette situation se trouve aux antipodes du hasard et du social. Nous
verrons dans nos entretiens que cette affirmation ne se confirme pas, et que, pour beaucoup, la
mutation, surtout lorsque elle n’est pas transmise par les parents, est attribuée au hasard, a la

malchance.

Selon que la maladie est considérée comme quelque chose en plus, une présence supplémentaire
ou en moins, repérée par le manque, les modeles proposés par Laplantine sont sur le mode
« additif ou soustractif ». Nous verrons que ces représentations peuvent parfois se décliner
lorsque le geéne est identifié¢ et que le malade en connait la tenue. La maladie génétique est
souvent associée a une notion de manque, d’une délétion au niveau du géne, mais pas toujours.
Ainsi, la maladie de Huntington®' est diagnostiquée en pré-symptomatique par la présence de

« triplets » supplémentaires au niveau du gene.

Enfin, les derniers mode¢les étiologiques proposés par Laplantine sont de type « maléfiques ou
bénéfiques ». Ainsi, le modele maléfique considére la maladie « toute entiére privative, nuisible,
nocive, indésirable »%2. Il s’agit alors d’une « anomalie », considérée a la fois comme « déviance
biologique », mais également comme « déviance sociale », celle-ci étant pergue, ainsi, autant par
les autres que par le malade lui-méme et « socialement dévaluée ». Cette conception serait la
plus fréquente en Occident, ou, dans ce contexte, la maladie est vécue comme un « non-sens
radical », une « absurdité », ou le « hasard ». La maladie peut alors revétir les habits de la
résignation, de la soumission, parfois de I’humiliation. Il apparait que nous sommes alors plus
dans le retentissement trés subjectif du ressenti de la maladie que dans le dysfonctionnement

réel corporel.

Le modele symétriquement inverse du modele maléfique est le modele bénéfique. La maladie
peut étre considérée comme un message a décrypter qui peut prendre sens comme une
« tentative de restauration d’un équilibre perturbé voire d’un épisode d’exaltation et

d’enrichissement »83. Elle peut étre vécue « comme une gratification », « lorsque le malade

80 bid, p. 101.

81 Maladie rare, génétique, neuro-évolutive qui se traduit par ’apparition de troubles moteurs avec des mouvements
incorporées et des troubles cognitifs. Le diagnostic pré-symptomatique est possible par la recherche de la mutation.

82 Ipid, p. 117.

8 Ibid, p. 134.
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apprend de I’autre (le médecin) ou lorsqu’il apprend a 1’autre (nous en 1’occurence) qu’il est
“un cas exceptionnel ” ou qu’il est atteint d’une maladie *“ d’une rare gravité ” »84. C’est ce qui
peut se passer lorsqu’un malade présente une maladie trés rare qui passionne le médecin qui a
pu en faire le diagnostic. Ce seraient des hypothétiques bénéfices secondaires qui permettent au
malade de bénéficier d’une « reconnaissance et une dépendance sociales et affectives
éminemment convoitées ».85 L’hypothése est, 1a, que le malade bénéficie d’un statut social qui
est justifié¢ et qui lui permet d’étre pris en charge. Dans d’autres cas, la maladie est considérée
comme une expérience existentielle, un exploit permettant au malade de se surpasser et de faire
preuve d’une volonté exceptionnelle que 1’épreuve de la maladie a révélée, mise au jour. Elle
peut conduire le malade a découvrir en lui des capacités inimaginables, ou a percevoir son
existence avec un regard et une présence nouveaux. C’est alors bien la présence ou l'expérience
de la maladie qui participent a la santé renouvelée du malade, méme si une posture toujours

attentive ne doit pas conduire a faire I’apologie de la maladie comme une voie de salut.

Cette approche sur les représentations de la maladie sera bien entendu enrichie du c6té médical
par I’apport de La naissance de la clinique de Michel Foucault3¢ qui retrace I’historique du
discours médical et le tournant du XVIII® avec la révolution des méthodes anatomo-
pathologiques de Bichat qui accédant a I’intérieur du corps malade, cherchent a localiser le lieu
et ’organe ou siegent la maladie. Nous nous attacherons tout particulierement a son analyse
épistémologique des signes et des symptomes ou la clinique devient « une grammaire des

signes » et du lien entre « voir et savoir ».

3. Le normal et le pathologique

Compte-tenu de notre sujet de recherche trés spécifique autour des maladies rares génétiques -
identifiées comme telles par la nosologie médicale - le travail de Georges Canguilhem?’ nous a
beaucoup accompagnée tout au long de notre parcours. L'une des caractéristiques de ces
maladies est effectivement leur fréquence déja évoquée et leur évolution, puisque la majeure

partie d’entre elles ne guérissent pas et sont sans traitement.

84 Ibid, p. 134.
8 Id.
86 Foucault M., Naissance de la clinique, Paris, Presses Universitaires de France, « Quadrige », 1988.

87 Canguilhem G., Le normal et le pathologique, op. cit.
58



Premiere partie - Le phénomene étudié
Nous avons été particulicrement attentive a la conception de la maladie comme expérience
proprement individuelle, conduisant celui qui en est touché a chercher quelle sera sa nouvelle
norme, son nouvel équilibre. L’analyse de Canguilhem considére les potentialités et les capacités
du malade a recouvrer sa nouvelle stabilité, indépendante des normes biologiques ou médicales
et de leurs écarts quantitatifs. La santé prend alors une toute autre tonalité puisqu’elle traduit ce
nouvel accord vital, cette capacité de normativité, trouvés par le malade tant au niveau
physique, psychologique que social et en dehors de tout concept de normalité organique. Cette
notion nous a permis d’envisager la guérison sous la forme d’oscillations qui cherchent leur
point d’harmonie. Cette dynamique restaure, en partie, le malade comme sujet dans sa manicre
de vivre sa maladie. La maladie chronique impose de vivre une « autre allure de la vie »,
favorisée par 1’échange et la délibération partagés entre le malade, les soignants et son

entourage.

Les réflexions de 1’essai Le Normal et le pathologique insistent sur la subjectivité et
I’individualisation des soins. Toutes les dimensions du vécu du malade y prennent part, prémices
probables a de nouvelles fagons de procéder, ou « prendre soin de quelqu'un, c'est le traiter

comme un sujet de raison, de valeurs et de droits, de besoins, de vulnérabilité et d’affects » 38,

Nous verrons combien est complémentaire la dualité du soin®® englobant objectivité (permettant
I’accés au diagnostic de la maladie rare génétique) et subjectivité (a 1’écoute de la
compréhension de I'expérience du malade et du retentissement de la maladie pour lui et son
environnement). Le respect de cette dualité est tout aussi important que les postures
thérapeutiques indispensables si elles existent, ou que I’accompagnement a I’adaptation si aucun

traitement n’est possible.

4. La mise en récit

La présence des manifestations de la maladie rare interroge le ressenti par le malade de son
sentiment identitaire qui peut €tre mis a mal par les changements imposés par les conséquences

de la maladie.

88 Lefeve C., « De la philosophie de la médecine de Georges Canguilhem a la philosophie du soin médical », Revue
de métaphysique et de morale 2014, 2, n° 82, p. 197-221.

8 Worms F., Le Moment du soin. A quoi tenons-nous ?, Paris, Presses Universitaires de France, 2010.
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Historiquement les théories développées par Descartes et Locke sur le maintien de l'identité
insistaient sur I’importance de la pensée et de la conscience de ce que 1’on est. Il nous est apparu
que les difficultés engendrées par la maladie concernent plus le parcours identitaire et
biographique que D’atteinte stricto sensu de l'identité. Il s’agit de I'identité mise en écho a la
temporalité de 1’existence humaine, au cours de laquelle la maladie fait rupture. Nous serons
plus proche des réflexions concernant la « conscience du soi »%, sans en faire une exploration
psychologique ou psychanalytique qui n’est pas dans notre champ de réflexion. Nous ne
retiendrons que ’une des définitions données par le dictionnaire de psychologie : « L'identité
personnelle résulte de I'expérience qu'a un sujet de se sentir exister et reconnu par autrui en tant
qu'étre singulier mais identique dans sa réalité physique, psychique et sociale [...] c’est une
construction dynamique de 1’'unité de conscience de soi au travers de relations intersubjectives,
des communications langagiéres et des expériences sociales »°!. Les dimensions de 1'identité
sont comme une ouverture a se différencier d’autrui et donc a étre reconnu comme unique tout

en expérimentant une permanence de soi dans toutes ses dimensions.

Tout au long de notre parcours, nous nous appuierons régulicrement sur les travaux de Paul
Ricceur autour du récit et de /'identité narrative et ce pour deux raisons. Des le départ de notre
recherche, nous avons choisi de travailler a partir de récits de vie qui nous ont été confiés. Par
ailleurs, nous avons cherché par quel moyen le parcours biographique mis a mal par la survenue
de la maladie rare génétique pouvait se reconstruire. La notion de temps nous est apparue tres
centrale. Présente dés la naissance, la maladie 1’est jusqu’a la mort. Pour ces raisons, le concept
de « I’identité narrative » nous a sembl¢ trés riche a explorer. Le recours a la narration sera donc

un des moyens disponibles pour cette reconstruction.

Pour Ricceur, la narration est le moyen privilégié pour permettre de transformer le temps sous la
« forme d’une expérience humaine », puisque « il n’y a de temps pensé que raconté »°2 La
capacité¢ de faire le récit de sa vie permettrait d’articuler la permanence de 1’identité. Celle-ci
articule le changement des deux modeles ricceuriens de permanence : « la mémeté du caractere
et ['ipséité du maintien de soi »°3. En effet, le récit permet a chacun de se situer dans un juste

milieu entre les deux pdles définissant 1'identité : « [’identité-idem » liée aux composantes

9 Taylor C., Les sources du moi. La formation de l’identité moderne, Paris, Seuil, 1998, p. 569-650.

1 Doron R., Parot F., Identité, Dictionnaire de Psychologie, Paris, Presses Universitaires de France, 1991, p. 345.
92 Riceeur P., Temps et récit, tome I1I, Le temps raconté, Paris, Seuil, Essais, poche n° 229, 1985, p. 435.
93 Riceeur P., Soi-méme comme un autre, op. cit, p. 176.
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psycho-sociologiques du caractere et « [’identité-ipse » définie en termes éthiques comme
« maintien de soi » par la parole donnée et tenue a autrui. « L’identité narrative » représente la
troisieme composante de 1’identité personnelle, laquelle se définit comme la capacité de la

personne de mettre en récit de manicre concordante les événements de son existence.

L’analyse de la dynamique méme du récit montre 1I’importance de la mise en intrigue. Elle
permet de repérer les événements qui font rupture ou discordance, a 1’opposé de ceux qui sont
chronologiques avec un début, un milieu et une fin. En final, il est possible de saisir une

cohérence globale du récit, malgré les ruptures.

Ricceur reprend les concepts d’Aristote dans sa Poétique : le concept de 1’activité d’invention
(muthos) et celui de I’activit¢é mimétique de reproduction de 1’action (mimésis). 1l choisit de
traduire le terme muthos par « mise en intrigue », par « intrigue », ou encore par « récit », plutot
que par « histoire » ou par « fables »°4. Le muthos est I’agencement spécifique des événements,
I’histoire ou D’intrigue inventée par le pocte. La mimésis est la capacité de représentation
d’action ou d’imitation, mais ce n’est pas une réplique a I’identique. La mimésis est une
imitation créatrice d’action, la représentation du réel par la littérature, la musique, les arts. La
mimésis permet une mise a distance qui ouvre a une lecture nouvelle. Il ne s’agit pas de
reproduire 1’agencement des faits a I’identique avec le réel, mais de les produire de facon
créative et dynamique par le fait qu’il s’agit d’une représentation : « [...] qu’on dise imitation ou
représentation [...] ce qu’il faut entendre, c’est 1’activité mimétique, le processus actif d’imiter
ou de représenter. Il faut donc entendre imitation ou représentation dans son sens dynamique de
mise en représentation, de transposition dans des ceuvres représentatives »”°. Ricceur fait du
couple muthos-mimesis le pivot central de toute sa réflexion : « c’est l'intrigue qui est la
représentation de ’action »%, I’imitation créatrice de 1’expérience temporelle par la mise-en-
intrigue est la clé de la médiation entre temps et récit »°’. Du récit de son expérience, le malade
peut faire un récit chargé de sens pour lui. « Le récit opére ainsi une syntheése du temps. D’une

suite de moments quelconques, il fait une histoire sensée »’8. Nous nous sommes attachée aux

% Gilbert M., L’identité narrative, une reprise a partir de Freud de la pensée de Paul Ricceur, 2001, Genéve,
édition Labor et Fides, p. 49.

% Riceeur P., Temps et récit, tome I, L’intrigue et le récit historique, Paris, Seuil, Essais, poche n° 227, 1983, p. 69.
% Ibid.. p. 71.

97 Ahmerdt F.-X., L'herméneutique philosophique de Paul Ricceur et son importance pour l'exégése biblique, 2004,
Paris, Cerf, La nuit surveillée, p. 172.

98 Porée J., Les limites du récit, Etudes Ricceuriennes / Ricceur Studies, Vol 4, n° 2 (2013), p.38-49, consulté le
18/04-2013 : http://ricoeur.pitt.edu
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différents temps de ce processus selon Ricceur. Ce sont trois « opérations par lesquelles une
ceuvre s’enleve sur le fond opaque du vivre, de 1’agir et du souffrir, pour étre donnée par un

auteur a un lecteur qui la regoit et ainsi change son agir »%°.

La mimeésis 1 ou la « pré-figuration ». Elle est en amont des mots. Dans un premier temps, il
s’agit de comprendre le réseau structurel du déroulement de l’action : quels en sont les buts, les
motifs, les acteurs (ou agents) responsables des conséquences de 1’action entreprise et leurs
interactions avec d’autres agents « en terme de coopération, de compétition, ou de lutte »109,
L’action est toujours symboliquement médiatisée et cela requiert de connaitre les contextes de la
description de 1’action pour, « en fonction de... », pouvoir interpréter telle convention
symbolique. A chaque période de I’histoire, et dans des cultures différentes, nous avons des
normes, des codes normatifs spécifiques. Ainsi, les hochements latéraux de la téte qui, en Inde,
acquiescent et chez nous seraient plutdt signes d’hésitations ou de non-adhésion, la symbolique
des couleurs de deuil si différentes d’une culture a une autre ou encore les signes de courage ou
d’expression de la douleur a la perte d’un étre cher qui s’expriment a 1’opposé en Afrique ou en
Europe. Au niveau de la santé ou du handicap nous pouvons évoquer toutes les représentations
culturelles associées a la fatigue chronique qui sont du co6té de la fainéantise, ou de la maladie
qui, si elle ne se voit pas, est considérée comme soit n’existant pas, soit comme non grave.
L’expression méme de la maladie et son interprétation peuvent étre conditionnées par une
dimension culturelle. Ainsi, en médecine, I’évocation caricaturale de ce qui est dénommeé sous le
terme du « syndrome méditerranéen ». Il permet d’étiqueter sous un vocable médical, de fagon
péjorative et méprisante, les personnes immigrées souvent originaires du bassin méditerranéen,
qui extériorisent facilement leur plainte considérée alors comme inadéquate et démesurée. La
conséquence peut en étre une discrimination au risque de laisser passer une pathologie grave,
elle, bien réelle. Cette insistance sur la pré-compréhension rejoint, a notre avis, toute la

dimension des représentations sociales de la santé et de la maladie.

La mise en intrigue s’¢élabore, telle que Ricceur I’entend dans la mimésis Il ou « configuration ».
Il ne s’agit pas de raconter mot pour mot le déroulement de 1’action mais de faire une « re-
description métaphorique de la réalité » par la médiation de la « mise en intrigue ». Ce temps est
celui du « comme si ». Il y a interprétation de ce qui s’est réellement pass€, ce qui permet de

faire émerger ou fait se révéler un soi quelque peu différent, dans tous les cas quelque peu

% Riceeur P., Temps et récit, tome I, op cit, p. 106.
100 7id, p. 110.
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décentré de soi par rapport a I’image de soi-méme. Cette mise en récit concourt ainsi a la
reconnaissance du soi : « un sujet se reconnait dans I’histoire qu’il se raconte lui-méme sur lui-

méme » 10,

Le récit permet, ainsi, de relire et de relier des épisodes de vie qui apparemment peuvent
apparaitre comme morcelés. Il permet de faire un travail d’unification, de saisir une vue
d’ensemble une fois que le puzzle du vécu est reconstitué. Il participe a I’émergence du so0i!02, et
du sens de la propre existence du narrateur, envisagé comme sujet et acteur de sa propre vie.
Cette relecture ne peut s’opérer que rétroactivement. Cette dimension nous est apparue trés
fortement dans 1’évaluation (annexe) que nous avons proposée, apreés nos entretiens, pour
demander aux personnes rencontrées ce que notre proposition leur avait apportée. Marine,
touchée par une myopathie facio-scapulo-humérale nous dit « Toutefois, je peux dire que je me
suis découverte autrement, a pouvoir relire, dire, évoquer la maladie, mon chemin de vie avec
elle, avec sérénité. Et cela n’a pas de prix, c’est agréable de sentir la paix en soi quand on parle
de quelque chose qui a fait mal, qui peut étre encore douloureux aujourd’hui... Cela permet de
mesurer le chemin parcouru, les étapes / épreuves traversées, ce que l’on a appris sur soi, sur la
maladie, sur les autres et leur rapport a la maladie... Cela permet de regarder les choses en
faisant un pas de coté, lui donner une autre dimension, ne pas se laisser enfermer dans la
maladie. Cela permet aussi parfois d’ouvrir les yeux et le cour sur le sens que cette maladie

peut avoir... »

Nous avons, ainsi, expérimenté avec les personnes qui ont participé a notre recherche combien
la mise en récit, en intrigue avait en elle-méme un role structurant. Nous pensons, ainsi, que
cette proposition peut avoir en soi une dimension thérapeutique dans le cadre d’une médecine
narrative que nous aborderons dans la suite de notre écrit. Mais nous examinerons aussi les

limites de cette narration.

La mise en intrigue est le pivot central autour duquel le récit devient possible, lui-méme acte
majeur d’une reconstruction du soi de la personne. Elle consiste dans « la sélection et dans
l'arrangement des événements et des actions racontées », qui font de la fable et de « la tragédie
une histoire “compléte et entiére”, ayant commencement, milieu et fin »'%. Elle permet une

distanciation d’avec le réel et une intelligibilit¢ de I’histoire racontée, par 1’agencement

101 Ricceur P., Temps et récit, tome 111, op. cit, p. 445.
102 Conception que nous n’avons pas développée n’ayant pas le recul et les outils psycho-sociaux nécessaires

103 Aristote, La poétique, Paris, Gallimard, Tel, 1996, 1450b, p. 91.
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d’éveénements de vie en un tout cohérent. Elle fait « médiation entre des événements ou
incidents individuels, et une hisfoire prise comme un tout. [...] Un événement doit étre plus
qu'une occurrence singuliere. Il recoit sa définition de sa contribution au développement de
Iintrigue »'%*. Si I’événement ne donne pas sens dans la cohérence de I’histoire, il perd I’intérét
de son évocation et de sa place dans le récit. L’événement collabore au progres du récit. La
maladie est un événement marquant dans la vie du malade ; sa place centrale dans les récits que
nous avons recueillis illustre cette dimension : événement chronologique puisqu’il y a un avant
et un apres, événement social puisque la maladie est ou non reconnue. Nous y reviendrons. Ceci
sous-entend une sélection des événements qui prendront place dans le récit. Une histoire n’est
pas une simple énumération d’événements qui se succedent sans lien les uns aux autres, mais
c’est une articulation, une mise en lien de ces événements par la mise en intrigue qui transforme
I’ensemble en un tout cohérent et compréhensible : « Une histoire, d’autre part, doit étre plus
qu’une énumération d’événements dans un ordre sériel, elle doit les organiser dans une totalité
intelligible, de telle sorte qu’on puisse se demander ce qu’est le “ théme” de I’histoire. Bref, « la
mise en intrigue est [...] opération qui tire d’une simple succession une configuration »!10

c’est-a-dire une dynamique opérationnelle, « un processus intégrateur ».

Ainsi, l'acte de faire son récit serait I’un des acces a la propre conscience du sujet qui le
pratique. Mimésis I, arrivée a son terme, « accouche de I’ceuvre, comme livre » 196, mais c’est
une ceuvre encore inachevée qui reviendra au monde avec une nouvelle puissance créatrice, par
la réception du récit et I’acte de lecture réalisé lors du mimésis III ou « re-figuration ». Ce sont
ces dimensions de la mise en récit qui sont réquisitionnées par les personnes touchées par la
maladie. Elles mettent en récit leur histoire, dans un méme mouvement re-figuratif associant la
permanence et le changement dans la dynamique si lumineusement évoquée par Bensaid de

« devenir autrement, le méme »'%’

. Le muthos est ce qui permet de faire le récit de son histoire,
la mimésis serait ce qui ouvrirait a des manicres nouvelles de dire la maladie, autres que celles

connues par les seuls mots de la médecine.

104 Riceeur P., Temps et récit, tome I, op cit, p. 127.
105 Ricceur P, op cit.. p. 127.

196 Tlunga Kayombo B., Paul Riceeur, de l'attestation de soi. 2004, Paris, L'Harmattan, Ouverture philosophique,
p. 134.

107 Bensaid N., Autrement le méme, Un médecin dans son temps (textes réunis et présentés par Fresco, N.), Paris,
Seuil, [1978] 1995, p. 148-165.
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La mise en intrigue prend pleinement son sens si elle est destinée a étre lue ou regue par un tiers.
Les situations extrémes des déporté(e)s insistent sur le role majeur de pouvoir dire et étre
entendu. Ils notent combien les mots ont du poids, parfois insupportables, mais combien aussi ce
poids est si différent d’un contexte a un autre : « [...] Ils disent : j’ai peur, j’ai faim, j’ai froid, j’ai
soif, j’ai sommeil, j’ai mal comme si ces mots-la n’avaient pas le moindre poids. [...] Tous leurs
mots sont légers. Tous leurs mots sont faux. Comment étre avec eux quand on ne porte que des
mots lourds, lourds, lourds ? »!08 Raconter est devenu, pour eux, un besoin vital au méme titre
que manger et survivre. La possibilité de survivre est intiment liée avec la possibilité d’une
parole adressée, c'est-a-dire d’une parole écoutée : « le besoin de raconter [...] avait acquis chez
nous, avant comme apres notre libération, la force d’une impulsion immédiate, aussi impérieuse
que les autres besoins élémentaires »1%. Ces revenants, ces témoins porteurs d’une impossible
expérience expriment combien les mots sont limités et insuffisants pour dire I’extréme et
I’inhumain : « nous éprouvions un désir frénétique de la dire [notre expérience] telle quelle. Et
des les premiers jours, cependant, il nous paraissait impossible de combler la distance que nous
découvrions entre le langage dont nous disposions et cette expérience que, pour la plupart, nous
¢tions encore en train de poursuivre dans notre corps. [...] A peine commencions-nous a
raconter, que nous suffoquions. A nous-mémes, ce que nous avions a dire commengait alors a
nous paraitre inimaginable. Cette disproportion entre 1’expérience que nous avions vécue et le

récit qu’il était possible d’en faire ne fit que se confirmer par la suite » 110,

Ainsi, le parcours du récit ne trouve son terme que dans le partage, dans 1’acte de la réception du
récit par son destinataire. Le texte ne devient ceuvre que lorsque le destinataire le regoit et
I’interpreéte dans une démarche herméneutique. Ce temps est celui de « I’acte de lecture » par un
tiers. Cette démarche est un risque face a un autre qui peut accueillir ou refuser le récit ainsi
exposé. Par contre si I’accueil se fait, il peut s’agir d’une expérience de connaissance de ce qui a
été vécu et donc d’une reconnaissance du sujet comme tel. Cette nécessité pourrait-elle
expliquer la prolifération des livres témoignages de récit de vie de personnes malades ? point
qui, dans une proposition d’écriture, conduirait a ne pas oublier de rendre publics ces récits pour

qu’ils soient adressés a des tiers lecteurs, comme cela se pratique dans les ateliers d’écriture.

108 Delbo Ch., Auschwitz et aprés. Tome 03, Mesure de nos jours Paris, Ed. de Minuit, 1995, p. 61.
109 1.évi P., Si ¢’est un homme, Paris, Julliard, Pocket, n° 3117, 1987, p. 8.
110 Anselme R., L’espéce humaine, Paris, Poche, 1978, Avant Propos.
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Dans le grand champ de I’écriture, il est fréquent a I’heure actuelle de pouvoir lire des récits dits
autobiographiques. Les récits qui ne conduisent pas a une publication!!! peuvent étre archivés

112 ont

dans un site associatif spécifique, dans 1I’Ain. Philippe Lejeune et Gaston Pineau
largement contribué a redonner ses lettres de noblesse, au récit, a I’histoire de vie, au « pacte
autobiographique ». Celui-ci oblige « I’auteur a respecter les formes d’un contrat préalable :
parler de soi, de maniére explicite et, si possible, sincére ou du moins avec une ambition de
fidélité par rapport aux faits » 113, Tout un mouvement de recherches littéraires et psychosociales
s’est organis¢ autour de praticiens chercheurs en histoire de vie par I’ Association Internationale
des Histoires de Vie en Formation'!#. Sur un plan pratique, le recours a la narration, a 1’écriture
du récit de vie ont conduit a des propositions innovantes d’accompagnement : ainsi, les tables
d’écriture d’Anne-Marie Trekker ou les séminaires Roman familial et trajectoire sociale.''s A
Chartres, le service de cancérologie de 1’hopital propose aux patients de maladies non curables
d’écrire I’histoire de leur vie et d’en faire un livre posthume, qui sera remis a la famille apres le
déces de son auteur (qui I’a rédigé dans ce but et a donné son accord) 6. Quelques études avec
groupe contrdle (pas d’écriture ou écriture neutre ou seulement évocation d’affects positifs)
mettent en évidence que D’expression écrite des affects diminue les symptomes psycho-
physiologiques associés'!”. D’autres initiatives, nombreuses, illustrent I’intérét thérapeutique de
I’histoire de vie!l8, Fiona Souchon 1’évoque lorsqu’elle présente comme des « conversations
thérapeutiques » 119, des entretiens ou elle travaille avec des patient(e)s atteint(e)s de cancer leur
capacité¢ a redevenir auteurs de leur histoire, a partir de leur récit. Au niveau d’Internet, des
propositions identiques s’organisent sur différents sites de storystelling comme

« jemeraconte.com » ou « raconterlavie.fr » ou chacun peut déposer son propre récit.

I APA, Association pour 1’autobiographie et le patrimoine autobiographique, La Grenette, 01500, Ambérieu-en-
Bugey

12 Pineau G., Produire sa vie : autoformation et autobiographie, Paris, Montréal, Ed Albert Saint Martin, 1983.

113 Lejeune Ph., Le pacte autobiographique, Paris, Seuil, Essais, [1975], 1996, p. 14.

14 http://www.asihvif.com/ créée en 1990 par Gaston Pineau a Tours, Pierre Dominicé a Genéve et Guy de Villers a
Louvain la Neuve.

115 Orofiamma R., « Le travail de la narration dans le récit de vie », in Niewiadomski Ch, Villers G.de [dir.], Souci
et soin de soi, Liens et frontieres entre histoire de vie, psychothérapie et psychanalyse, 1’Harmattan, Paris, 2002,
p- 163-191.

116 A T'hopital de Chartres, des "biographies thérapeutiques" pour retisser sa vie, Le Monde, 08.01.2013.

7Salesse M.-S., Saucier J.-F., Mavrikaki C., « Les bienfaits de I’écriture chez les malades chroniques. . . ol en sont
les recherches ? » Neuropsychiatrie de I’enfance et de l’adolescence, 2015, 63, p. 53—60.

118 Tainé A., « L’histoire de vie : une formation a effets thérapeutiques », in Niewiadomski Ch, Villers G.de [dir.],
Souci et soin de soi, Liens et frontiéres entre histoire de vie, psychothérapie et psychanalyse, 'Harmattan, Paris,
2002, p. 241-258.

119 Souchon F., « L'approche narrative avec la personne atteinte du cancer », Le Journal des psychologues, 2014, 4,
n° 317, p. 30-35.
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Il est alors possible de repérer dans les textes les phénoménes d’orientation narrative, les
renforcements thématiques, les réseaux sémantiques dominants, les champs lexicaux particuliers
ou I’insistance de certaines zones biographiques. C’est ce que nous avons tenté de faire dans la
troisiéme partie de notre travail, lors de 1’analyse des données, a partir des entretiens que nous

avons recueillis.

5. Les savoirs et les représentations sociales

Notre parcours va nous conduire a explorer les différents modes et appropriations des savoirs
concernant les maladies rares, qui, par essence, sont mal connues puisque peu fréquentes. Les
« savoirs communs » relévent du champ des représentations sociales, et des situations dans

lesquelles elles émergent.

Dés 1960, les travaux de C. Herzlich!20 et S. Moscovici!2! évoquent une conception autonome
du savoir des malades, différente de celle du savoir médical. Ce savoir est intimement lié aux

représentations sociales de la santé, de la maladie, de la guérison, de la médecine.

Dans le courant de la sociologie et de la psychologie sociale, le concept de représentation
sociale s’est imposé dans le champ de la santé et de la maladie, renouant avec les travaux de
Durkheim. Celui-ci a développé I'importance des « faits sociaux » comme des manicres d'agir,
de penser et de sentir, extérieures a 1’individu, mais qui s'imposent a lui. Serge Moscovici dans
ses premiers travaux (1961) initie la théorisation de ce que seront les représentations sociales.
Celles-¢i concourent a la construction sociale de notre réalité, elles sont issues de la culture, la
communication, les traditions, les expériences. Elles sont définies comme « une forme de
connaissance spécifique, le savoir de sens commun, dont les contenus manifestent 1’opération de
processus génératifs et fonctionnels socialement marqués. Plus largement, il désigne une forme
de pensée sociale. Les représentations sociales sont des modalités de pensée pratique orientées
vers la communication, la compréhension et la maitrise de ’environnement social et idéel »'?2.
Ces représentations participent a 1’¢laboration, la construction et la communication de

l'expérience et de la perception des objets en jeu dans la vie quotidienne. La définition

120 Herzlich C., Santé et maladie, analyse d’'une représentation sociale, Op. cit.
121 Moscovici S., La psychanalyse, son image et son public, Paris, Presses Universitaires de France, [1961] 1976.

122 Jodelet D., « Représentation sociale : phénoméne, concept et théorie », in Moscovici S. [dir.], Psychologie
Sociale, Paris, Presses Universitaires de France, Quadrige, 1984, p. 367.
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actuellement retenue de la représentation sociale est celle de Denise Jodelet : « une forme de
connaissance, socialement élaborée et partagée, ayant une visée pratique et concourant a la

construction d'une réalité commune & un ensemble social »'%

. Ce concept a été repris par
Herzlich (1969) en matiére de santé et de maladie pour tenter de « comprendre les attitudes et
comportements qu’elles [santé et maladies] engendrent, le savoir qui circule a leurs propos, dans
la relation méme qui se crée entre I’individu, la santé et la maladie. [...] Il s’agit de 1’¢élaboration
psychologique complexe ou s’intégrent, en une image signifiante, I'expérience de chacun, les
valeurs et les informations circulant dans la société »'?*, C’est dans ce travail que Herzlich a
retenu les trois modeles et représentations de la santé évoqués précédemment. Peu apres (1989),
une ¢étude magistrale des représentations sociales et de leur retentissement sur les pratiques
quotidiennes est effectuée par Denise Jodelet!?S. Elle a ¢étudié une communauté rurale
d’accueillants familiaux (les « nourriciers ») de malades psychiatriques (les « pensionnaires »)
qui leur étaient confiés par I’hdpital. Les rites de mise a I’écart lors des activités quotidiennes,
les séparations spatiales et les rituels d’exclusion y ont ét¢ minutieusement analysés, sous-

tendant la crainte d’une contamination imaginaire et illustrant les représentations sociales

locales des origines de la maladie.

Ainsi, le rapport que I’individu entretient avec la maladie fait partie d’un tout, plus vaste, qui est
sa relation avec la société toute entiere. Ce principe sera pour nous un point d’ancrage pour
tenter de repérer et traduire ce que 1’identification de maladies appelées par la sociét¢ médicale
« maladies rares génétiques » vient dire a notre société contemporaine occidentale et
réciproquement. En effet, la maladie est, comme le propose Susan Sontag a propos du cancer,
une métaphore!26, c'est-a-dire qu’elle ne dit pas seulement la maladie du médecin ni méme
seulement celle éprouvée par le malade, au sens de disease et illness des Anglo-saxons. Elle

nous dit aussi le lien et le rapport avec la société qu’entretiennent le malade et la maladie.

Le savoir profane du corps et de la santé est exploré par Christine Durif-Bruckert en 1988 lors
d’une enquéte de terrain aupreés de personnes de toutes catégories sociales, en milieu urbain,
pour connaitre leurs représentations de leur anatomie et leur fonctionnement physiologique. Par

les métaphores utilisées et les théories inventives utilisées par les informateurs de I’étude,

123 Jodelet D., Les représentations sociales, Paris, Presses Universitaires de France, 1994, p. 36-57.

124 Herzlich C., Santé et maladie, analyse d’une représentation sociale, op. cit, p. 23.

125 Jodelet D., Folies et représentations sociales, Paris, Presses Universitaires de France, 1989.

126 Sontag S., La maladie comme métaphore, trad. Palomera M.-F, Paris, Essai, Seuil, Fiction & Cie, 1979.
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C.Durif-Bruckert repére un systeme de représentation de soi essentiel dans la construction
identitaire qui s’appuie sur la perception et les images corporelles. Ce systéme permet
« I’organisation de 1’espace, des temps et mouvements intérieurs, et bien str la représentation
des roles et usages des organes »'?7. Ce savoir construit par chacun et enrichi tout au long de la
vie, toujours en interaction est « issu de 1'expérience intime, par la voie de I’activité sensorielle
et perceptive, ainsi que de l'expérience concréte [...], immédiatement conquis par ce que nous
pouvons définir comme le savoir commun. En quelque sorte, le savoir commun peut étre
compris comme modelage des expériences sensibles quotidiennes par la symbolique sociale,
I’ensemble des valeurs idéologiques et les références scientifiques, permettant, ainsi,
I’émergence progressive de la pensée. [...] Ce savoir profane signifie la part du mythique et du
fantasmatique propre a toute représentation, il laisse la place a une figuration imaginaire »!28. Il
se constitue par des images, des situations familieres, des expériences, par ce qui nous est

129 propre a chacun en fonction de ce qu’il

transmis. I1 est le fruit d’un « bricolage intellectuel »
a vu, senti, appris, lu, entendu et intériorisé. Ce savoir est avant tout issu de I’expérience
pratique, avec une logique et une structuration différentes de celle du savoir scientifique. Ces
savoirs aussi appelés du quotidien ou du sens commun, sont « des savoirs d’existence, c'est-a-
dire [comme] un ensemble de compétences pour penser la réalité (psychique et sociale),
I’éprouver, s’y ajuster, tout en s’accommodant des principes scientifiques »'30. Nous avons tous
un savoir profane qui ne cesse d’évoluer, de se constituer, d’intégrer de nouvelles données et
expériences. C’est a partir de ce terreau-la que les personnes touchées par une maladie rare
génétique vont éprouver intuitivement que quelque chose d’anormal se passe dans leur corps ou
celui de leur enfant, et qu’elles vont pouvoir I’exprimer puis interroger leur référent médical. En
effet, souvent, la maladie rare se manifeste subrepticement et au fil du temps, comme la prise de

conscience qu’il y a un dysfonctionnement, méme si pendant de longues années elle n’est pas

médicalement identifiée.

127 Durif-Bruckert Ch., « Le contrdle du corps nourri : rhétoriques de l'emprise et mouvements de dépossession du
sujet », Connexions, 2009, 2 n°® 92, p. 179-192.

128 Durif-Bruckert Ch., Une fabuleuse machine, Anthropologie des savoirs ordinaires sur les fonctions
physiologiques, Paris, [Métailié¢ 1994], L’ il neuf éditions, 2008, p. 199.

129 Levi-Strauss C., La pensée sauvage, Paris, Plon, [1962] 2002.

130 Durif-Bruckert Ch., « Le transfert des savoirs de santé vers le grand public : complexité méthodologique et
enjeux psychosocial », in Haas V. [dir.], Les savoirs du quotidien, Transmissions, appropriations, représentations,
Rennes, Presses Universitaires de Rennes, 2006, p.137-155.
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6. Les spheres de la reconnaissance

A D’issue de notre parcours nous évoquerons le principe de reconnaissance a visée éthique pour
les sujets atteints d’une maladie rare. Pour ce, nous avons requis la proposition d’analyse des
sphéres de la reconnaissance d’Axel Honneth, que nous reprendrons dans la derniére partie de

notre thése.

Trois sphéres de la reconnaissance!3! sont analysées par Axel Honneth. La premiére est celle de
l'intimité. La reconnaissance y passe par l'amour et l'amiti¢, lesquels rendent possible la
« confiance en soi », la « sécurité émotionnelle », c¢’est-a-dire la conscience de la qualité de
notre propre condition d'étres de désirs et de besoins. Cette confiance permet d’entrer en relation
avec autrui et réciproquement, sans crainte d’un déni de reconnaissance. Elle s’¢labore trés tot
par I’évolution du lien symbiotique entre I’enfant et sa mere, permettant 1’¢laboration de la
sécurit¢ de base de I’enfant. La distanciation progressive de la meére va conduire a une
reconnaissance par 1’enfant qu’il existe indépendamment d’elle, parce qu’il peut étre assuré du

lien affectif qu’il a avec elle. Il expérimente progressivement sa capacité a étre seul.

La deuxieéme sphere porte sur les « relations juridiques ». La reconnaissance passe par 1’égalité
des droits qui sont attribués permettant le « respect de soi », a savoir la capacité a étre une
personne a part entiére, moralement responsable, un sujet citoyen qui peut « agir d’une facon
autonome a la lumicre de la raison ». Honneth ajoute que « ses [les droits de chaque étre
humain] droits 1égaux lui font prendre conscience qu’il peut aussi se respecter lui-méme parce

qu’il mérite le respect de tous les autres »!'*2

. L’adulte disposant de droits a 1’égal des autres
« acquiert dans I’expérience de la reconnaissance juridique la possibilité de comprendre ses

actes comme une manifestation, respectée par tous, de sa propre autonomie »'33.

La derniere sphére concerne « 1’estime sociale » qui invite la reconnaissance des qualités et des
compétences au sein de la société. La reconnaissance y a pour conséquence « 1’estime de soi »,
entendue comme la conviction du sentiment de sa propre valeur et de ’accomplissement de soi.
Ce qui prédomine est la symétrie de la reconnaissance non comme une fusion ou une dissolution

de soi dans I’autre mais comme un fait « signifiant que chaque sujet regoit, hors de toute

131 Honneth A., « Modé¢les de reconnaissance intersubjective, amour, droit, solidarité », in La lutte pour la
reconnaissance, op. cit., p. 113-158.

132 Ibid, p. 144.
133 Honneth A, Id.
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classification collective, la possibilité de se percevoir dans ses qualités et ses capacités comme
un ¢lément précieux de la société »134. Il n’est plus alors question d’une déformation, d’une
anormalité secondaire a la maladie, mais une reconnaissance de chacun comme sujet ayant du
prix et des capacités, une « valeur » reconnue, au sein de la société, qui, par ailleurs, a parfois

tant de mal a lui concéder la méme place qu’a tout autre qui « paraitrait » plus normal.

Ainsi, notre réflexion n’a pas été inspirée par un seul auteur ou un concept clé, mais par leurs
associations et la richesse de leurs différences. D’autres viendront s’y joindre tels que Michel
Foucault'?, Edgar Morin'3¢, et David Le Breton!?’ et les travaux du groupe de la « clinique de
I’incertitude » pour traiter du sujet éponyme. Le recours a ces différents auteurs illustre la

dimension pluridisciplinaire que nous avons adoptée pour notre travail.

134 Ihid, p. 157.
135 135 Foucault M, Naissance de la clinique, op.cit.
136 Morin E., Introduction a la pensée complexe, Poche, 2005.

137 Le Breton D., L adieu au corps, Introduction, Paris, Métailié, 1999.
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Seconde partie - Etude de terrain
Chapitre I - Approche méthodologique du recueil des

données

L’objectif de notre theése est celui d’un travail réflexif du vécu des personnes atteintes d’une
maladie rare d’origine génétique a partir de leurs expériences, de leurs mots, de leurs histoires.
La méthode qui s’est imposée a nous fut donc celle d’entretiens avec des personnes touchées
soit dans leur propre corps soit dans le corps de 1’'un de leurs enfants. L’approche qualitative et
la phénoménologie répondaient a 1’'impératif d’une approche compréhensive, notion « qui
postule la possibilité qu’a tout homme de pénétrer le vécu et le ressenti d’un autre homme »138.
Cette approche répond plus a la question du « comment ? » ou du « pourquoi ? » d’un
phénomeéne que celle du « combien ? » recherchée dans les approches quantitatives!'?®. La
méthode va du particulier, de I’expérience singuliere au général, elle est holistique, inductive et
naturelle. Holistique car elle s’attache a une approche du phénomene dans sa globalité. Inductive
car la compréhension de la situation se fait sans attentes préétablies. Enfin, naturelle!4?, car elle
s’attache au contexte naturel de la recherche tant environnemental, culturel qu’individuel et se
différencie par-la des méthodes non contextuelles'#!. Le recueil des données se fait a partir d’un
¢chantillon d’unités types, le plus souvent limité. Le fondement de ce qui est analysé n’est pas
I’événement factuel indépendant de 1’acteur mais bien sa perception, son vécu, I’histoire de son

récit, les mots utilisés.

Les entretiens sont enregistrés, filmés ou retranscrits laissant la place au déroulement de
I’énoncé avec ses hésitations, ses pauses, ses rires, ses €motions, traduisant directement ou
indirectement la dynamique de I’énoncé. Dans les entretiens semi-directifs le chercheur a
recours a un guide qui ’aidera a structurer I’entretien en n’oubliant pas les thématiques de ses
objectifs de recherche. L’entretien engage une parole spontanée de la personne enquétée. Pour
G. Michelat!42, le degré de liberté laissé a I’enquété est en relation avec la qualité et la quantité

de ce qu’il confie et de sa profondeur. Il en favorise son contenu « socio-affectif ». L’entretien

138 Paillé P, L’analyse qualitative en Sciences humaines et sociales, Paris, A. Colin, 2005, p. 13.

139 Britten N, « Qualitative research on health communication : What can it contribute ? » Patient Education and
Counseling 82 (2011) p. 384-388.

140 Bachelor A, Joshi P, La méthode phénoménologique de recherche en psychologie, op. cit, p. 24-25.

141 Hentschel J, « Contextuality and data collection methods : A Framework and application to health service
utilisation », The Journal of Development Studies, 1999, 35, p. 64-94.

142 Michelat G, « Sur ’utilisation de 1’entretien non directif en sociologie », Revue Francaise de sociologie, 1975,
vol 16, p. 229-247.
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est interactif avec des interventions du chercheur par des reformulations, des relances, des
demandes d’éclaircissement ou de vérification ainsi que la présence de silences parfois
significatifs. Il n’est pas enfermé dans une formalisation temporelle et thématique stricte.
L’analyse en est complexe et infinie, liée a ’interprétation qui en est faite, fruit d’une rencontre
entre 1’esprit du chercheur et le corpus des données recueillies, énoncées de I’expérience d’un
autre étre humain qui reste et demeure toujours avec sa part de mysteére. De 1a, « c’est une
émergence de sens qui nait de la rencontre de cet étre structuré en projet d’avec la multiplicité

des données en provenance de la situation problématique faisant I’objet de la recherche »143.

A. Muchielli définit une méthode qualitative comme « une succession codifiée de processus de
travail intellectuel proprement humain (comparaison, induction, généralisation, recherche de
forme, invention de sens). Ce travail se fait dans le but d’expliciter, en compréhension, a 1’aide
de concepts induits de 1’observation, la structure intime et le fonctionnement interne d’un
phénoméne social »'#. Il y inclut I’induction analytique, la théorisation ancrée, 1’approche

phénoménologique, I’analyse structurale, la systémique des relations.

Il existe plusieurs stratégies de recherches qualitatives. Nous avons choisi celle de I’approche
phénoménologique par les entretiens, éclairée par des lectures d’autobiographies publiées et
donc d’une certaine facon travaillées pour pouvoir étre publiables et lues, ce qui differe de la

spontanéité du récit des entretiens que nous avons recueillis.

Une des limites des études qualitatives est la tentation de généralisation alors que le nombre de
personnes enquétées est limité. Les résultats ne sont pas exhaustifs. La relation entre le
chercheur et I’enquété ne doit pas induire des réponses attendues ou redoutées de 1’enquéteur

qui doit se garder de ne pas faire part de ses réactions face aux dires de I’enquété.

Chapitre II - Analyse phénoménologique

Nous avons choisi la phénoménologique pour explorer le vécu des maladies rares génétiques
afin d’en approcher et d’en décrire le sens attribué par les malades. Cette approche

phénoménologique permet de contextualiser la perception de 1'expérience globale de la personne

193 Paillé P., L’analyse qualitative en Sciences humaines et sociales, ibid, p. 26.

144 Muchielli A., Recherches qualitatives — Hors Série — numéro 3, Actes du colloque Bilan et prospectives de la
recherche qualitative, Association pour la recherche qualitative, 2007, consulté le 1/10/2012 http://www.recherche-
qualitative.qc.ca/Revue.html, p. 23.
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touchée. Elle requiert la suspension du jugement du chercheur et une ouverture au récit que la
personne malade fera de son expérience dont elle permettra de dévoiler le déroulement et le sens

du phénomene.

La méthode phénoménologique fait partie des méthodes de recherches qualitatives qui associent

une étude :
- en milieu naturel, sans que le chercheur puisse en déterminer des variations volontaires,
- holistique cherchant a appréhender le phénoméne de fagon globale,

- et inductive sans hypothese préalable cherchant a étre vérifiées par 1’étude de la recherche :
« Les themes, les catégories ou structures dérivés de I’analyse doivent découler ou émerger des
données plutdt que définis antérieurement et imposés comme cadre d’analyse »'4. Ceci rejoint

la posture de /’époché précédemment évoquée.

Nous avons retenu parmi toutes les méthodes phénoménologiques proposées celle de Amadeo
Giorgi, psychologue américain, initiateur d’une approche phénoménologique qualifiée de
« méthode phénoménologique scientifique ». Pour lui, D’application de la réduction
phénoménologique favorise une approche du phénomeéne en passant du plan empirique ou
factuel au plan intentionnel c’est-a-dire en passant de I’objet ou du fait considéré a I’étude du
sens qu’il peut avoir pour une conscience : « l’attitude de réduction phénoménologique [qui]
revient, d’une part, a mettre entre parenthéses les connaissances passées relatives a un
phénomene afin de 1’appréhender en toute innocence et de le décrire exactement tel qu’on en a
I’intuition (ou I’expérience) et, d’autre part, a retenir tout indice existentiel, autrement dit a
considérer ce qui est donné¢ uniquement comme il est donné, a savoir une présence ou un
phénoméne »!46, Une attention toute particuliére est nécessaire car il est « beaucoup plus
difficile qu’il n’y parait de décrire les objets du vécu exactement tels qu’ils sont vécus. Il faut
¢viter les constructions et les explications [...] ainsi que les interprétations théoriques qui servent
d’explication a priori. Le chercheur doit aussi empécher les sujets de généraliser et d’étre trop
abstraits dans leurs descriptions initiales, et il évitera du mieux possible les remarques vagues et

superficielles qu’ils pourront faire. C’est la raison pour laquelle la question que pose la

145 Bachelor A., Joshi P., La méthode phénoménologique de recherche en psychologie, op. cit, p. 49.
146 Giorgi A., « De la méthode phénoménologique utilisée comme méthode de recherche qualitative en sciences
humaines : théorie, pratique et évaluation », in J. Poupart, L.H. Groulx, J.P. Deslauriers, A. Laperric¢re, R. Mayer &
A.P. Pires, Groupe de recherche interdisciplinaire sur les méthodes qualitatives, La recherche qualitative ; enjeux
épistémologiques et méthodologiques. Québec : Gaétan Morin, Cheneliére éducation, 1997, p. 347.
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recherche vise habituellement la description d’une expérience qui se rattache a une situation

spécifique » 4.

L’analyse se fait a partir d’une description détaillée de I’expérience humaine étudiée telle qu’elle

est vécue, ¢’est pourquoi nous nous sommes rapprochée du déroulement de cette méthode.

Inspirée des grandes étapes de toute recherche qualitative, la démarche de Giorgi comporte
plusieurs étapes reformulées par Bachelor (1987)!4® et reprises par Catherine Deschamps!# en

francgais (1993).

- la collecte des données verbales, le protocole descriptif : « Il importe que la description soit
aussi précise et détaillée que possible, et le nombre de généralités ou d'abstractions soient réduit
au minimum »'3°, Tout est-centré sur I’expérience vécue et exprimée par le sujet : la lecture des

données, avec la réécoute des entrevues sonores, la lecture répétée des verbatims.

- concretement, l'adoption de la réduction par le chercheur le conduit a mettre « entre
parenthéses les connaissances passées, ¢largies au phénomene, afin de rester entiérement présent
a l'expérience concréte en cours et on présume que celle-ci est toute enticre contenue dans la
description qu'on analyse. sans pour autant interpréter la description comme le compte-rendu

objectif de ce qui s'est réellement passé » 131,
- tirer le sens général, global de I’ensemble de la description du phénomene étudié.

- a partir d’une lecture trés lente et détaillée, identifier les unités de signification naturelles en
discriminant le sens de chacune d’elles. Elles émergent de la description du phénomene étudié.
On peut les repérer lorsqu’il y a un changement de signification, de sens ou de sujet dans la
description produite. Les unités de signification conduisent a ce que, dans chacune d’elles, il soit
possible d’identifier une unité de sens selon la discipline concernée pour l'analyse des données.
« Au terme de cette étape, on a une série d’unités de sens, toujours exprimées dans le langage
ordinaire du sujet. L’idée directrice de cette étape est que les parties doivent étre déterminées en

vertu de critéres compatibles avec la discipline scientifique : psychologique pour des analyses

147 Ibid, p. 358
148 Bachelor A., Joshi P., La méthode phénoménologique de recherche en psychologie, op. cit, p. 51.

149 Deschamps C., L’approche phénoménologique en recherche, comprendre en retournant au vécu de [’expérience
humaine. Montréal, Guérin Universitaire,1993.

150 Giorgi A., Ibid, p. 352.
51,
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152

psychologiques, et ainsi de suite »°~. Il est important de ne pas diviser ni interpréter les unités

de sens selon le point de vue du chercheur qui se doit d’étre « orienté vers la découverte »'>?

pour permettre a des significations imprévues d’émerger.

- développer le contenu des unités de signification de manicre a en approfondir les sens. Les
idées maitresses contenues dans les extraits d’unités de signification ou unités de signification
approfondie sont regroupées en sous-themes et en thémes. Giorgi dans cette troisieme étape,
utilise I'un des concepts les plus importants de la phénoménologie de Husserl : la variation

imaginative.

- la synthése des résultats pour dresser la structure typique du phénoméne étudié. Il s’agit
alors de ne garder que les unités de signification qui sont essentielles au phénomene étudié. Ce
qui est important selon Giorgi « dans les structures, ce ne sont pas tant les parties comme telles
que les relations qu’elles entretiennent entre elles »!54. Nous pouvons noter 1’introduction par
Catherine Deschamps du terme de co-chercheur déja évoqué par Giorgi qui inclue les personnes

interrogées comme participants ipso facto de la recherche.

La dernicre phase proposée par Giorgi est un travail de reconstruction : « Lorsque le matériel de
recherche est rassemblé, le chercheur, s’appuyant sur I’ensemble des données qualitatives, tache
de reconstituer le plus fidélement possible la description du phénomene exploré et ce, pour
chacun de ses co-chercheurs »'3. Ce qui est important n’est pas de connaitre I’avis des
personnes qui ont participé a notre recherche sur tel ou tel point mais la maniére dont elles en
ont fait ’expérience. L’objectif de la recherche n’est pas de travailler sur les personnes malades
ou sur leurs maladies mais avec les personnes et ce qu’elles peuvent dire de leur expérience,
dans une démarche qui se veut collaborative. Cette synthése finale est porteuse de sens et décrit
le phénoméne étudié tel qu’il est vécu et non tel qu’il est congu. Autour de cette ou de ces
structures centrales, Giorgi évoque l'importance de les décliner avec les relations repérées qui
forment les grappes de variation'>® de la structure retenue, exprimant, par-1a, les subtilités et les

différences du vécu de chacune des personnes ayant participé a 1’étude.

152 Giorgi A., Ibid, p 354.
153 Ihid, p 355.
154 [hid, p. 358.
155 Deschamps C., ibid, p. 63.
156 Giorgi A., Ibid, p. 358.
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Nous nous sommes donc fortement inspirée de cette méthode, point par point, chaque texte
verbatim a ¢été annoté en structures primaires. Puis, nous avons regroupé chaque structure
primaire en une carte heuristique, dans laquelle les variations proposées par les sujets eux-
mémes apparaissaient (exemple annexe 7). Les différentes cartes nous ont conduit a repérer les
grands thémes abordés par les informateurs. Puis nous les avons analysés et développés tels que

nous les présentons dans la troisiéme partie.

Chapitre III - Recueil des données de notre étude

1. La construction de ’échantillon : la sélection des

maladies

Le choix des maladies dont les personnes interrogées sont atteintes s’est fait en plusieurs temps.
Nous avons fait le choix de ne pas nous centrer sur une maladie particuliére ni sur un type de
handicap moteur, sensoriel ou psychique. Nous nous sommes orientée au contraire vers des
situations variées et différentes pour tenter de faire travailler le concept de variation

imaginative et percevoir au plus pres /’essence commune du vécu.

a) Variation des situations vécues par les malades interrogés

Nous avons fixé le nombre de participants a notre recherche autour d’une quinzaine. En effet,
pour S. Alami'®’, a partir de 12 4 15 entretiens apparait une certaine saturation des données, de
redondance. La saturation est « le phénoméne par lequel, passé un certain nombre d’entretiens
(biographique ou non), le chercheur ou I’équipe a I’impression de ne plus rien apprendre de
nouveau »13%. Alimi propose un minimum de 6 ou 7 personnes avec des critéres socio-
démographiques proches. Il est cependant intéressant et important que [’échantillon soit

diversifié pour tenter de saisir des informations larges sur la méme situation vécue. Michelat'’,

insiste sur I’intérét de I’échantillon par contraste ou I’on prend un ou deux représentants de

157 Alami S., Desjeux D., Garabuau-Moussaoui 1., Les méthodes qualitatives, Paris, Presses Universitaires de
France, Que sais-je ?, 2009, p. 65.

158 Bertaux D., « L'approche biographique : sa validité méthodologique, ses potentialités », Cahiers internationaux
de Sociologie, vol LXIX, 1980, p. 197-225.

159 Michelat G., « Sur I’utilisation de I’entretien non directif en sociologie », op.cit.
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chaque groupe pertinent illustrant la problématique de la recherche soit par les variations

habituellement utilisées (age, sexe, etc.) soit plus spécifiques en lien direct avec la recherche.

C’est cet auteur qui nous a conduit & ne pas nous fixer sur le vécu d’une maladie particuliere
mais d’en faire varier les caractéristiques a partir de la définition du handicap retenue dans la loi
du 11 février 2005 : « Constitue un handicap [...] toute limitation d'activité ou restriction de
participation a la vie en société subie dans son environnement par une personne en raison d'une
altération substantielle, durable ou définitive d'une ou plusieurs fonctions physiques,
sensorielles, mentales, cognitives ou psychiques, d'un polyhandicap ou d'un trouble de santé

invalidant »!60,

Nous avons donc délibérément retenu des maladies rares génétiques a I’origine d’un handicap
physique, sensoriel, mental, d’un polyhandicap ou d’un trouble de santé invalidant. Nous avons
¢galement volontairement cherché a contacter des personnes adultes malades et des parents
d’enfants atteints. Cette variation de 1’age permettait de vérifier si une essence commune de

I’expérience pouvait étre saisie.

b) Une étape préliminaire : interpellation de médecins

Dans un premier temps nous avons interrogé 15 médecins de modalité d’exercice différente dont
nous avions les adresses ¢€lectroniques dont quatre médecins internistes, deux généticiens, deux
médecins généralistes, deux médecins de médecine physique et réadaptation pédiatrique, deux
médecins psychiatres, un médecin médecine physique et réadaptation adulte, un pédiatre, un
neurologue libéral. Notre souhait était d’obtenir des cette étape préliminaire une variation de
I’approche, puisque des médecins exerc¢ant dans des conditions et spécialités différentes, et de la

prise en charge des patients avec une maladie rare génétique quelle qu’elle soit.

Notre question était ouverte puisqu’il s’agissait pour nous de faire une pré-sélection de dix a
douze maladies, sans a priori préalable, au sein des 8 000 maladies rares. Nous leur avons
exposé le théme de notre recherche et leur avons demandé de citer dix maladies génétiques rares
qui répondaient aux critéres de « maladie avec handicap physique, sensoriel, mental ou poly-
handicap visible ou non, avec ou non traitement, pronostic vital ou non, géne connu ou non ».

Cette étape intermédiaire limitait notre propension a contacter des associations de maladies que

160 Loi n® 2005-102 du 11 février 2005 pour 1'égalité des droits et des chances, la participation et la citoyenneté des
personnes handicapées.
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nous connaissions. A l’inverse, nous avons, ainsi, introduit un biais de sélection (de type
corporatiste puisque nous-méme médecin) que nous avons essayé de limiter par 1’hétérogénéité

des spécialités exercées par les médecins contactés.

Treize des 15 médecins contactés ont répondu par mail en citant 57 maladies citées dans
I’annexe 3. A partir de cette liste, nous avons établi la liste des maladies ciblées en veillant au
caractére génétique avéré de 1’atteinte. Nous avons volontairement choisi la variabilité¢ des
situations évoquées en fonction du handicap secondaire a la maladie. Les critéres de variations
ont été le pronostic, la gravité, le caractére visible ou non, la connaissance ou non du geéne en

cause et I’existence ou non d’une association de patients pour la maladie concernée.

Nous avons sélectionné le groupe des myopathies (myopathie de Duchenne et myopathie facio-
scapulo-humérale, amyotrophie spinale, trois personnes), une maladie sensorielle (maladie de
Stargardt, deux fréres), une maladie conduisant a une petite taille (une personne), le syndrome
d’Ehlers-Danlos hypermobile, (maladie a expression variable et non visible, deux personnes), le
syndrome d’Ehlers-Danlos classique (une personne), la maladie de Striimpell-Lorrain (une
personne), et une étiologie particuliere du polyhandicap : le syndrome de Rett (deux personnes).
Afin qu’il y ait une maladie a expression viscérale, ou maladie chronique a proprement parler,
nous avons choisi ’hypertension artérielle pulmonaire d’origine génétique (une personne) dont
nous connaissions 1’association de patients et nous avons ajouté la maladie de Cutis Laxa (deux
personnes) maladie a expression visible, trés médiatisée lors du Téléthon (décembre 2000).
Enfin, nous avons cherché une maladie en lien avec un handicap mental et cognitif afin
d’illustrer tous les handicaps d’origine génétique tels que définis dans la loi de 2005 ce qui nous

a conduit vers le syndrome Kabuki.

Nous avons volontairement exclu le type trés particulier de notre propre maladie dont nous
sommes nous-méme atteinte, mais nous avons gardé deux autres types de la maladie sachant que

leur symptomatologie et problématique sont trés différentes de la notre.

b) Contact avec les personnes participant a notre recherche

Dans un premier temps, I’entretien et ses contraintes ont été présentés (en aolt 2012) par
courrier (annexe 1) aux associations de patients que nous avions repérées, en leur demandant de
nous indiquer un malade correspondant qui accepterait de nous recevoir. Compte-tenu de la

nature trés personnelle et intime des entretiens nous n’avons pas souhaité prendre des malades
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au hasard, mais uniquement contactés par les associations ou des tiers (si le malade n’était pas
membre d’une association) qui pouvaient faire 1’intermédiaire. Ils ont été informés que
I’entretien serait intégralement enregistré sur magnétophone et qu’ils avaient la liberté¢ de ne pas
répondre & une question ou de mettre en tout temps un terme a I’entretien. La personne pouvait
alors, si elle le souhaitait, poursuivre sans que la trace de son contenu puisse étre utilisée dans

notre recherche.

Un contact direct téléphonique ou par mail avec le patient indiqué par 1’association ou le tiers
nous a permis de fixer un rendez-vous. Nous avons alors expliqué le cadre de notre recherche et
ses modalités de déroulement. La participation a été confirmée par téléphone et un rappel par

téléphone ou par mail a eu lieu 48 h avant le rendez-vous.

Le premier contact téléphonique, nous a permis de vérifier que notre projet était bien compris et
que la personne était préte a s’engager personnellement dans I’expression verbale de son vécu.
Dés ce stade, nous avons vérifié qu’il était possible de considérer les participants comme de
véritables collaborateurs dans une position de coopération et non de contrdle de la parole émise.
Cette posture est pour Deschamps celle d’un « co-chercheur, [...] d’un collaborateur
personnellement désireux d’explorer une expérience vécue en compagnie d’un chercheur avec
qui, dans un ¢lan concerté et réciproque, il partagera le fruit de [sa] compréhension [du

phénoméne étudié] »'®!. D’autres auteurs!'®?

critiquent et ne retiennent ce terme de « co-
chercheur » que si le sujet co-produit des connaissances pour faire avancer la médecine et le
systeme de santé. Ce qui nous est apparu intéressant a retenir dans ce terme, est que notre travail
ne pouvait se réaliser qu’en coopération avec les personnes interrogées. C’est ensemble, eux par

la confiance et I’expression de leur expérience, et nous dans 1’analyse que nous en avons faite,

que le travail pouvait étre produit.

¢) Déroulement des entretiens

L’entretien a été de type qualitatif semi-directif avec une phase exploratoire et une question
largement ouverte : « pouvezvous me parler de votre histoire, de la survenue et de votre vécu de

la maladie, de son diagnostic, de son évolution, de son retentissement ? » La consigne initiale

161 Deschamps C., Ibid, p. 47-48.

162 Las Vergnas O., « Réflexivité des malades et dialogues phénoménologiques pragmatiques et épistémologues
académiques », in Jouet E., Las Vergnas O., Noél-Hureaux E., Nouvelles coopérations réflexives en santé, Paris, Ed
des Archives contemporaines, 2014, p. 101-135.
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visait & permettre une parole narrative spontanée a partir du point de départ choisi par la
personne, avec le moins possible d’induction et de suggestion de notre part. Il nous a été
demand¢ par deux fois : « par ou je commence ? » et nous avons répondu « par la ou vous
souhaitez ». Quand une tournure de phrase ou une métaphore étaient utilisées, nous avons
systématiquement vérifi¢ que la compréhension que nous en avions était correcte, par une

reformulation soit pour enrichir le contenu soit pour en diminuer le biais d’interprétation.

Nous nous sommes construit un guide d’entretien : la premicre partie portait sur la période qui
précédait le diagnostic, le moment du diagnostic, la description et le vécu du retentissement de

la maladie évoquée. Le temps était a la disposition de la personne.

Nous avons volontairement induit le moins possible le discours. Seules quelques questions
¢taient formulées en seconde partie de 1’entretien, aprés 1’évocation spontané du vécu de la

maladie, guidées par nos hypothéeses de recherche :
- que signifie la dimension génétique pour vous ?
- que représente pour vous 1’expérience d’une maladie rare ?
- ce dont vous étes atteint, est-ce une maladie ou un handicap ?
- connaissez-vous ou non d’autres personnes ayant la méme maladie ?
- avez-vous une expérience d’une association de patients ?
- que pensez-vous du Téléthon ?

Pour nous guider dans ces deux parties, nous nous sommes inspirée des grandes lignes du Mac
Gill Illness Narrative Interview (MINI, en annexe 4) mis au point par Groleau, Young et
Kirmayer'®, remanié a plusieurs reprises et adapté en fonction des pathologies explorées. Le

questionnaire est construit autour de trois axes principaux :

- la parole spontanée sur la maladie, les symptomes et I’enchainement des différents
événements ayant trait au probléme de santé actuel,

- les prototypes basés sur des expériences passées, personnelles, ou de I’entourage

163 Groleau D., Young A., Kirmayer L.-J., « The McGill Illness Narrative Interview (MINI) : An Interview Schedule
to Elicit Meanings and Modes of Reasoning Related to Illness Experience », Transcultural Psychiatry 2006, 43,
671 consulté 8 juin 2012 : http://tps.sagepub.com/content/43/4/671
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familial et social, les représentations populaires et celles des médias, a partir desquelles les
patients construisent leur raisonnement en utilisant des images ou des métaphores,
- les modeles explicatifs, a la recherche de cause, les attentes vis-a-vis de la prise
en charge et des traitements, les perspectives futures,
- I’'impact de la maladie sur I’identit¢ du patient, sa perception de lui-

méme, et celle du regard des autres (famille, société).

Nous avons peu exploré I’itinéraire thérapeutique traditionnel ou alternatif, et I’adhésion aux
traitements (section 4 du Mc Gill), ceux-ci étant tres limités, mais le parcours thérapeutique a été

parfois abordé spontanément lors de I’entretien.

Nous avons eu notre premier entretien avec une femme, que nous connaissions, mere d’une
jeune patiente actuellement agée de sept ans et atteinte d’un syndrome d’Ehlers-Danlos de type
classique avec expression cutanée majeure. Ce premier entretien nous a permis de rompre
I’appréhension que nous avions a initier notre recherche. Compte-tenu de sa teneur et de la
situation évoquée (menace de placement de ’enfant) secondaire a la méconnaissance de la
maladie et au diagnostic non posé (et faux diagnostic de maltraitance) nous I’avons inclus, avec
I’accord de la mére, dans le corpus des entretiens de la recherche. Il nous a permis de confirmer

que notre approche était possible.
L’analyse s’est faite a partir des matériaux que nous avons recueillis : entretiens audio,

retranscriptions par verbatims, puis a partir de publications livresques de type témoignages, ou

histoire romancée a point de départ autobiographique et de films.

2. Les personnes interrogées

a) Seize personnes et huit maladies rares génétiques

Nous avons retenu huit maladies rares génétiques et effectué seize entretiens. Les résumés faits
pour chacune des maladies ainsi que leur fréquence sont issus du site www.orphanet.fr /nom de

la maladie, consulté en décembre 2014.
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Déficience visuelle

lien sexe | age | durée Type de handicap visible
Anais Syndrome Ehlers-Danlos mere | F 7 70° Maladie de la peau Non 1
classique
Julie Myopathie Duchenne F 38 60’ Handicap moteur Oui 2
Madeleine | Syndrome Ehlers-Danlos F 62 180° Handicap moteur Non 3
hypermobile
Aline Syndrome de Rett mere | F 18 72 Polyhandicap Oui 4
Fred Amyotrophie spinale M 20 75° Handicap moteur, Oui 5
fauteuil électrique,
trachéotomisé, ventilé
Amélie Syndrome Ehlers-Danlos F 40 60’ Handicap moteur Non 6
hypermobile
Marine Myopathie Facio-scapulo- F 40 110° Handicap moteur Non 7
humérale
Maelys Syndrome de Rett mere F 19 41’ Polyhandicap Oui 8
Corinne Spondylarthrite épiphysaire F 40 110° Petite taille Oui 9
congénitale
Clotilde Cutis Laxa mere |F 22 90’ Handicap esthétique, | Oui 10
vieillissement
prématuré
Aurélien Maladie Stargardt M 40 90’ Handicap sensoriel Non 11
Déficience visuelle
Baptiste Hypertension Artérielle M 40 60’ Atteinte viscérale, Non 12
pulmonaire pronostic vital
Natacha Cutis Laxa F 40 72’ Handicap esthétique, | Oui 13
vieillissement
prématuré
Scoliose, Petite taille
Pascal Maladie Striimpell-Lorrain M 60 127 Paraplégie, en fauteuil | Oui 14
Skype
Damien Syndrome Kabuki pere M 19 90’ Handicap mental Non 15
Romain Maladie Stargardt M 40 60’ Handicap sensoriel Non 16

Tableau 1 - Les maladies dont les personnes de I’étude sont atteintes
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- La maladie « Cutis Laxa » est une maladie du tissu conjonctif, caractérisée par une peau ridée,
abondante et qui pend, ayant perdu son élasticité, associée a des anomalies squelettiques, des
anomalies du développement et, dans certains cas, a une atteinte systémique sévere. La maladie
a été médiatisée par le passage d’une enfant touchée, vedette du Téléthon en 2000. C’est une
maladie rarissime dont la prévalence est évaluée a 1/1 000 000. Elle touche les enfants, il n’y a

pas actuellement de traitement.

- L’amyotrophie spinale infantile est caractérisée par une faiblesse musculaire, sévére et
progressive et une hypotonie, dues a la dégénérescence et la perte des moto-neurones antérieurs
de la moelle épinicre et des noyaux du tronc cérébral. Sa prévalence estimée est d'environ
1/80 000. La maladie est un peu plus fréquente chez les garcons que chez les filles. Le

traitement est symptomatique avec recours a une ventilation assistée (invasive ou non invasive).

- le syndrome Kabuki comporte de multiples anomalies congénitales associant dysmorphie*
faciale caractéristique, anomalies squelettiques, déficit intellectuel 1éger ou modéré et retard de
croissance postnatal. Le premier cas a été rapporté au Japon mais le syndrome Kabuki a depuis

été observé dans tous les groupes ethniques. Sa prévalence est estimée a 1/32 000.

- La dystrophie facio-scapulo-humérale est une maladie neuromusculaire d'évolution lente
dans la majorité des cas, parfois par poussées, qui ne touche pas d'autres organes que le muscle
squelettique ou elle s'exprime de facon focale dans les muscles de la face, des épaules et des
bras, des membres inférieurs ou de la ceinture pelvienne. C'est une maladie familiale rare ; sa
prévalence est d'environ 1/20 000, mais elle est sans doute sous-estimée car la maladie est
souvent non détectée. Le pronostic est li¢ aux incapacités fonctionnelles. L'espérance de vie

n'est pas modifiée.

- La maladie de Striimpell-Lorrain est une des paraplégies spastiques familiales qui
représentent un groupe hétérogeéne sur le plan génétique et clinique de maladies neuro-
dégénératives. Elle est caractérisée par une spasticité progressive et une hyper-réflexie des
membres inférieurs. La prévalence a été estimée a 1/20 000 individus dans la population
générale européenne avec des fréquences variables selon les populations (de 1,3 a 9/100 000
individus). L’identification génétique est en cours de recherche. La prise en charge est

symptomatique.
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- L’Hyper-Tension Arteérielle Pulmonaire idiopathique et/ou familiale (HTAP) est une
maladie dont D’atteinte est viscérale. Elle touche I’artére pulmonaire* et conduit vers une
insuffisance cardiaque. La maladie est invisible : elle touche 1/67 000 de personnes, un géne a
¢ét¢ identifié. Elle peut survenir de fagon sporadique (HTAP idiopathique), dans un contexte
familial (HTAP familiale, dont le mode de transmission est autosomique dominant). Différents
traitements médicamenteux symptomatiques sont proposés et en dernier recours une greffe

cardio-pulmonaire ou bi-pulmonaire.

- Le Syndrome de Rett est une maladie rare avec polyhandicap qui ne touche que les filles. Il
est diagnostiqué des 1’enfance, marqué par un trouble grave et global du développement du
systéme nerveux central. Il touche 1/15 000 naissances ; le géne a été isolé il est localis¢ sur le

chromosome X. Nous avons eu contact avec deux meéres dont une fille est atteinte.

- Nous avons retenu une maladie pour laquelle le géne n’est pas encore identifi¢ : le
syndrome d’Ehlers-Danlos de type hypermobile. 11 touche 1/10 000 naissances ; il est marqué
par une hyperlaxité ligamentaire diffuse, avec sub-luxations articulaires et douleurs nécessitant

parfois des opiacés. Son expression, variable d’un jour a I’autre, ne se voit pas.

L’entretien test initial a été réalisé a propos d’une forme différente de la maladie qui se
manifeste par des plaies et des hématomes au moindre choc et dont le diagnostic différentiel est

le syndrome de maltraitance a enfant. Il s’agit du syndrome d’Ehlers-Danlos de type classique.

- La maladie de Stargardt, maladie a I’origine d’un handicap sensoriel. Elle se manifeste par
une baisse d'acuité visuelle bilatérale est précoce dans les formes maculaires* et tardive dans les
formes périphériques. Elle débute entre 6 et 15 ans et touche les deux sexes. La prévalence est

de 1-5 /10 000 naissances. Il n’y a pas actuellement de traitement curatif.

- Enfin, la myopathie de Duchenne est une des myopathies les plus connues. Elle touche les
garcons, et se manifeste deés I’enfance par des troubles moteurs. Elle touche 1/3 3000 naissances,
le géne est connu, il n’y a pas de traitement et le pronostic vital est souvent engagé par 1’atteinte

diffuse musculaire avec une cardiomyopathie et insuffisance respiratoire.

C’est une des maladies a I’origine du T¢éléthon, porté par la plus grosse association de patients :

I’AFM-T¢léthon (Association Frangaise contre les Myopathies).
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- La dysplasie* spondylo-épiphysaire qui appartient au groupe des chondrodysplasies* qui
altérent spécifiquement les épiphyses et les vertebres. Elles sont de révélations congénitales plus
ou moins séveres. Elles constituent un groupe hétérogene dont la forme la plus fréquente est
caractérisée par une petite taille néonatale et un retard osseux en particulier au niveau des tétes

fémorales. La prévalence est inconnue. La petite taille touche a la fois les membres et le tronc.

b) Caractéristiques des personnes interrogées

Il s’est agi de dix femmes et six hommes, 11 directement concernés par la maladie, 5 parents : 4
meres et 1 peére. La moyenne d’age est de 37,4 ans [19-60] pour les adultes, de 12,5 ans

[7-18][ pour les enfants.

Cinq des quatorze adultes travaillent (Marine [5], Corinne [9], Aurélien [11], Pascal [14],
Romain [16]), un est en arrét longue maladie (un est étudiant (Fred, [5], Baptiste [12])), trois en
invalidité (Marie [2], Amélie [6], Natacha [13]) et une a la retraite (Madeleine [3]). Deux sont
des parents d’enfants de 7 [1], 18 [4] ans, ou de jeunes adultes accueillis en institution

[entretiens 8 et 15] et ’'une d’eux est la mere d’une jeune adulte de 22 ans.

Trois des quatre enfants et jeunes adultes ([1], [4], [8], [15]) sont en accueil médico-social ; nous
n’avons eu un entretien qu’avec les parents. Il était impossible d’inclure les enfants directement,
compte-tenu de leur handicap. Nous souhaitions connaitre le vécu des situations par des parents
dont un enfant était malade, afin d’¢largir et les conditions et la richesse des expériences.
L’analyse des témoignages a mis en évidence de nombreux points communs avec le récit des

personnes adultes directement concernées.

Le lieu de I’entretien était a la discrétion de la personne. Les entretiens se sont déroulés sur le
lieu choisi par le répondant. Il s’est agi soit de son domicile (entretiens [2], [3], [4], [7], [8], [9],
[10], [11], [13], [16]) ou du ndtre (entretiens [5], [6], [15]) ou dans un lieu accessible (accueil en

gare, entretien [12]), en établissement de rééducation (entretien [1]) ou par Skype (entretien

[14]).

¢) Les entretiens

Les premiers contacts ont eu lieu en aott 2012, les premiers rendez-vous en septembre jusqu’a
début novembre 2012. Une association de patients qui avait donné son accord en aolit n’a pas

donné suite.
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Les entretiens ont duré en moyenne 85 minutes [40-180]. Ils ont été intégralement retranscrits en
verbatims, par nos soins, les erreurs linguistiques d’énoncé (nous avons entre autre eu une
personne d’origine étrangére) n’ont pas été modifiées, les interjections, les silences ou
expressions émotionnelles ont été retranscrites le plus fidelement possible. Des notes ont été
prises pendant I’entretien pour pallier a une éventuelle défaillance de I’enregistrement. Elles
nous ont été utiles dans deux situations (mauvais enregistrement secondaire au bruit du
respirateur qui couvrait la voix de la personne [5] et panne de D’enregistreur [16]). Les
transcriptions ont ¢été transmises pour relecture aux personnes qui le souhaitaient et
éventuellement modifications (qui ont eu lieu a deux reprises sur des détails). Nous avions d¢s le
début de ’entretien ouvert cette proposition, pour laisser la possibilité de correction de la trace
écrite (méme si nous savions que le langage parlé n’est pas de la méme teneur que le langage

écrit) et ainsi reconnaitre la place centrale accordée a la personne interrogée.

Ces entretiens ont été pour nous le plus souvent trés émouvants, et nous nous sommes sentie
détenteur d’expériences fortes et d’une attente importante envers I’aboutissement de notre
recherche. Nous nous sommes sentie investie d’un role de relais de leurs témoignages et de leurs

souffrances.

Les personnes avaient la possibilité de nous rappeler si elles le souhaitaient. Cela n’a jamais eu
lieu. L’ensemble de la these sera adressée, une fois soutenue, a la personne si elle en a manifesté

le souhait.

3. Critiques de I’étude

a) Objectivité et subjectivité

Notre objectif a été de faire une approche phénoménologique du vécu subjectif de la maladie
rare. Au départ, nous pensions possible de laisser pour compte, le temps de ’entretien, notre
expérience de médecin et de malade. Mais, méme si nous avons essayé de nous libérer de nos a
priori, de nos connaissances médicales, et de notre propre expérience de la maladie rare, nous
avons volontairement ou non articulé notre recherche et le recueil des données avec notre propre
expérience. Nous sommes bien consciente de cette subjectivité. Mais elle n’est pas si

contradictoire car « la plus importante acquisition de la phénoménologie est sans doute d’avoir
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joint I’extréme subjectivisme et 1’extréme objectivisme dans sa notion du monde ou de la

rationalité » 164,

En effet, pour Merleau-Ponty, le monde est une expérience qui ne se comprend pas sans la
subjectivité et l'intersubjectivité « et le monde phénoménologique, c’est non pas de I’étre a I’état
pur, mais le sens qui transparait a 1’intersection de mes expériences et de celles d’autrui par
I’engrenage des unes sur les autres ; il est donc inséparable de la subjectivité et de
I’intersubjectivité qui font leur unité par la reprise de mes expériences passées dans mes
expériences présentes, de 1’expérience d’autrui dans la mienne »!65. Le monde est construit a
partir des relations de la conscience avec elle-méme et avec les autres. Ainsi, une approche
phénoménologique tient compte des relations du phénomeéne vécu avec l'histoire du sujet, son
contexte et ses relations avec autrui, et non seulement d’une science qui se penserait originaire

d’elle-méme.

En cela, nous nous dégageons d’une approche purement scientifique et médicale des maladies
rares génétiques, en écho a I’expression de Merleau-Ponty : « Je ne suis pas le résultat ou
l'entrecroisement des multiples causalités qui déterminent mon corps ou mon "psychisme", je ne
puis me penser comme une partie du monde, comme le simple objet de la biologie, de la
psychologie et de la sociologie, ni fermer sur moi l'univers de la science. Tout ce que je sais du
monde, méme par la science, je le sais a partir d'une vue mienne ou d'une expérience du monde

sans laquelle les symboles de la science ne voudraient rien dire » 16,

L’objectivité est illusoire dans la mesure ou notre étude porte sur des vécus, des ressentis, des
émotions qui sont le propre de notre humanité et qui, de plus, passent par notre propre
subjectivité. Les personnes rencontrées connaissaient toutes notre parcours professionnel et

associatif en lien avec la maladie rare génétique.

Il nous est apparu plus constructif de considérer que notre posture subjective pouvait étre,
paradoxalement, une richesse dans notre approche, lui donnant une dimension trés singuliére si
nous restions attentive a ne pas étre dans la projection ou l’interprétation trop hatives des
données. « Cette saisie de 1'incarnation qui déloge la subjectivité de son statut conceptuel, seule

I'immersion, par le phénoménologue, dans l'activité phénoménale permet d'en restituer le sens

164 Merleau-Ponty M, Phénoménologie de la perception, op. cit, XV.

165 14

166 Merleau-Ponty M, Phénoménologie de la perception, op. cit, 11.
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qui est le sien ; encore faut-il que le chercheur accepte I'immersion dans sa propre subjectivité,

ce qui le qualifiera véritablement de phénoménologue »'¢7.

Nous sommes donc bien consciente que notre recherche est menée avec une subjectivité et une
partialité de fait, mais que nous essaierons de limiter au maximum par la triangulation et les
regards différents posés sur notre propre analyse. Le climat de confiance établi avec les
personnes interrogées a, nous I’avons constaté, permis d’aborder des questions trés personnelles

du vécu avec la maladie.

b) La question de la validité

Les récits recueillis, leur nombre restreint n’ont aucune valeur statistique et ne reflétent que

l'expérience singuliere des personnes rencontrées.

Nous avons pos¢ un a priori favorable sur ce qui nous a été confié, sachant que sa reconstruction
a posteriori permet d’en faire une histoire « racontable ». Nous avons exclu tout jugement a

I’encontre des récits d’expérience qui ont été¢ formulés au moment de 1’entretien.

Il nous a semblé que par le récit non directif pouvait émerger des thématiques différentes a partir
des témoignages de vie de chacune des personnes rencontrées. Il s’est donc s’agi d’une posture

inductive, ouverte a [ 'étonnement de ce qui pouvait apparaitre ou nous surprendre.

La saturation des données a été notée a partir du douziéme entretien. Elle valide ainsi (validité
interne) la représentativité des personnes interrogées, malgré la variation des maladies qui

¢taient évoqueées.

En lien avec la validité externe, et la reproductibilité de ’analyse, nous avons proposé a un tiers
indépendant, professionnel des analyses qualitatives, de nous donner son propre regard de
I’analyse des entretiens. Elle a validé le degré de saturation. En ce qui concerne le critére de
transférabilité ou de généralisation (validité externe) des résultats de notre recherche, nous avons
précisé au maximum les conditions de recueil de nos données, notre role, notre positionnement

et notre procédure de recherche.

167 Meyor C, « La phénoménologie dans la méthode scientifique et le probléme de la subjectivité », Recherches
qualitatives, Vol. 25, 1, 2005, 25-42 consulté le 7/09/2012 sur http://www.recherche-qualitative.qc.ca/Revue.html,
p. 36.
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¢) La triangulation

Le recours a la triangulation!68 participera a notre validation. En effet, afin de consolider nos
données nous avons procédé au croisement des données au niveau de l’espace (origine
géographique diverse (quatre patients hors du département) et des personnes (par le biais de
recueil a plusieurs niveaux : individuel ou familial). Nous avons confronté nos données a des
matériaux déja établis, réalisés par d’autres chercheurs, a propos du méme groupe de maladies.
Cela nous a permis de confirmer des concordances, indices de la fiabilit¢ des données recueillies
lors de notre étude. Nous convoquerons, ainsi, des écrits de sources différentes avec les récits de
1I’Alliance Maladies Rares!®®-170 ceux des forums, ceux obtenus lors de séances d’éducation
thérapeutique et des données obtenues par un autre mode de recueil en particulier par la lecture
de plusieurs récits romanesques ou autobiographiques ; enfin, quelques matériaux de supports

différents puisque cinématographiques.

d) Les biais
Sélection des maladies et des patients

Faire un choix des maladies ciblées pour notre ¢tude parmi les 8 000 maladies rares connues est
une gageure et seul un tirage au hasard ou la retenue d’une maladie sur 666 classées par ordre
alphabétique auraient permis une meilleure objectivité (classement que nous n’avons pas). 1l
nous a semblé plus opportun de travailler sur une variabilité des situations étudiées afin que ce

soient les entretiens eux-mémes qui illustrent les variations des situations vécues.

Pour contacter et trouver des personnes qui acceptent de participer a notre travail nous sommes
passée pour 10 des 16 malades par une association de patients. Pour les 6 autres il s’agissait de
contacts personnels. Cette forte représentativit¢ de malades ayant eu ou ayant des liens

associatifs modere I’ensemble des données de notre analyse.
Notre position d’enquéteur, de malade et de médecin

Notre posture personnelle est le premier biais et un des plus importants. Méme si nous

précisions en début d’entretien que notre recherche ne se faisait pas en qualité de médecin, il est

168 Mucchielli A., Dictionnaire des méthodes qualitatives en sciences humaines, 3¢ édition, Paris, Armand Colin,
2009, p. 285.

169 Alliance Maladies Rares, Rares mais pas seul, Paris, Ed. Edite, 2010.

170 Alliance Maladies Rares, Maladies rares : ils témoignent, Paris, Le Manuscrit, 2010.
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fort probable que cette posture a pu interférer. Cependant, lorsque la personne malade ou le
parent évoquait ses relations avec les médecins, il nous a semblé qu’elle pouvait le dire assez
librement. Nous aurions pu ne pas préciser notre profession antérieure mais le monde des

associations de maladies rares est limité et ma profession médicale connue.

Le second biais nous concernant est notre appartenance au milieu-objet de notre recherche
comme malade. Nous avons fait le pari que notre propre expérience a peut-&tre permis aux

personnes une meilleure liberté de parole, compte tenu du fond commun de notre expérience.

Enfin, notre posture associative a pu aussi influencer la parole qui a été recueillie, puisque nous
connaissions certaines des personnes rencontrées par le monde associatif (ceci explique le

tutoiement lors de certains entretiens, que nous avons conservé dans les verbatims).

Ces trois éléments repérés ont pu aussi influencer 1’étape de 1’interprétation des récits qui nous

ont été confiés.

Des récits narratifs a posteriori : 1l est donc tout a fait possible que le récit soit d’une
certaine mesure (re)construit par la personne afin de lui donner une cohérence et une véracité!’!.

Nous étions consciente de cette limite, qui fut la méme pour tous les participant(e)s.
Les limites de la transcription

Une autre limite de la méthode est a prendre en considération lors de la transcription des
entretiens ol nous n’avons retranscrit que les mots énonceés, les silences, les pleurs ou les rires.
Il n’est pas possible de retenir les intonations, les mimiques ou les postures autres et leur

interprétation n’aurait pas été de notre compétence.
Les limites de I’analyse

Méme si la transcription est la plus fidele possible et refléte par la validation interne (saturation
éprouvée et répétition des unités de signification sur plusieurs entretiens) une représentativité la
plus juste possible, il existe une limite incontournable qui se situe a la phase finale du travail de
la recherche : I’analyse et I’interprétation des données ainsi que la sélection des citations qui
seront retenues pour illustrer notre propos. Cette limite est la « boite noire » de Devereux :

« chacun, méme le psychologue a une boite noire qui contient et isole quelques-uns ou la totalité

171 Riessman, C.-K., « Strategic uses of narrative in the presentation of self and illness—a research note », Social
Science & Medicine, 1990, 30, 11, p. 1195-1200.
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des ¢éléments suivants : ce qu’on ne sait ni peut savoir dans le cadre de sa propre discipline, ce
qu’on refuse de savoir pour des raisons méthodologiques et ce qu’on présente comme une
explication de ce qu’on sait et qu’on consent a prendre en considération »172. Il conviendra donc
d’étre attentive aux filtres qui sont les notres tant culturels, socio-professionnels que

psychologiques.

4. Dimension éthique de la recherche

Avec ce qui a été dit précédemment, la recherche telle que nous 1’avons menée a été la rencontre
intersubjective entre la personne interrogée et nous-méme. Nous avons longuement insisté lors
de la phase préliminaire de I’entretien pour expliciter qu’il ne s’agissait pas d’une thése a visée
médicale sur les maladies rares génétiques mais d’un travail de recherche sur le vécu de leur

maladie.

La posture éthique de notre demande exigeait bien slir que nous ne portions aucun jugement sur
ce qui nous €tait confié ni aucune censure « volontaire » sur notre transcription. L’engagement a
I’anonymat était un des facteurs concrets permettant de s’engager sur cette écoute bienveillante
et souhaitée inconditionnelle. Ainsi, lors de la transcription les prénoms ont été totalement

changés ainsi que les lieux et I’age.

Cependant, certains malades pourraient étre reconnus, dans la mesure ou nous n’avons pas pu
modifier la pathologie concernée et que certains ont ét¢ médiatisés ou a 1’origine de la création
d’une association de patients, évoquée lors de 1’entretien. Nous avons évoqué cette éventualité
d’étre identifié avec eux ; ils ont souhaité maintenir le nom de leur maladie et de leur

association.

Avant que Dentretien ne commence, les participants ont pu poser les questions qu’ils
souhaitaient ou exprimer leurs préoccupations. S’ils acceptaient de prendre part a la recherche,
deux exemplaires du formulaire de consentement (annexe 2) leur ont été proposés pour signature
(un pour le répondant et un pour nous méme). Nous insistions au début de 1’échange pour redire
que I’entretien est confidentiel. Nous avons rappelé qu’il n’y avait pas de sujet tabou, d’interdits,

ni de sentiments, ni de bonnes réponses attendues. Nous répétions que nous ne sommes pas dans

172 Devereux G., De l'angoisse da la méthode dans les sciences du comportement, op. cit, p. 389-390.
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une démarche médicale. Nous avons été trés attentive a ce que I’entretien soit, au maximum,

exempt de tout rapport de pouvoir réel ou imaginaire.

Malgré toutes ces précautions, nous sommes bien consciente que notre entretien était une
intrusion dans la vie privée du malade ou de son parent. Cela impliquait un respect
inconditionnel de la personne que nous interrogions et de ses dires. Nous €tions a sa disposition
si elle souhaitait nous revoir pour en rediscuter apres le temps officiel de 1’entretien. Nous avons
¢galement mis a sa disposition les coordonnées d’une psychologue et d’un psychiatre tiers qui
avaient accepté d’étre contacté si la charge émotionnelle et psychique secondaire a 1’entretien

était trop lourde. Aucun de nos interlocuteurs n’a fait cette démarche.
Une évaluation a distance de 1’entretien a été proposée aux personnes interrogées (annexe 6).

Le premier temps de recueil des récits effectué, nous en avons pratiqué une analyse selon la

méthode précédemment exposée.
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Les entretiens retranscrits sont dans leur intégralit¢ dans les annexes (annexe 5) avec une

numeérotation des lignes qui permettront d’en faire I’appel au cours du texte.

Nous avons procédé selon les étapes proposées par Giorgi pour aboutir a une analyse thématique
continue. Une identification et une lecture répétées et ininterrompues de I’ensemble du corpus
nous a permis de construire simultanément 1’arbre thématique, par regroupement des thémes qui

pouvaient &tre associés, complémentaires ou divergents!73,

Les grands thémes sont répertoriés. Une organisation en thémes principaux et catégorie(s)
subordonnée(s) a été élaborée par des cartes heuristiques. Cela nous a permis d’organiser et de
hiérarchiser les citations extraites des entretiens et de les organiser en cartes conceptuelles,
autour d’une idée centrale initiale. Nous présentons leur analyse en reprenant I’ordre de nos
hypotheses c'est-a-dire le vécu des malades et le bouleversement de leur vie avec la maladie rare
génétique. Nous aborderons les représentations qu’ils se font de la génétique et de la rareté. Puis

nous présenterons ce vécu et le lien avec la médecine et la société.

Chapitre I - L’expérience « pathique » de la maladie

Ce premier chapitre reprend tout ce qui concerne l'expérience avant, pendant et apres le
diagnostic de la maladie du malade c'est-a-dire décrit avec ses mots, son vocabulaire, son
ressenti. Nous avons choisi le terme pathique en écho a son usage par Maldiney'’* dans
I’éprouvé de I’existence. Nous essaierons de saisir le climat, /’ambiance qui progressivement va
s’installer autour de la perception, qui, elle, est objectivante, que « quelque chose ne va pas

normalement » dans le fonctionnement ou I’éprouvé du corps.

173 Paillé P, Mucchieli A, L’analyse qualitative en Sciences humaines et sociales, Paris, A.Colin, Collection U,
2010, p. 217.

174 Maldiney H, Regard, parole, espace, Lausanne, Ed. L’Age d’homme, 1994.
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1. Les premiers symptomes

Dans cinq des entretiens, le récit spontané qui nous a été confi¢é commence par I'évocation de la
naissance [récits 5-9-13-14-15] ce qui évoque explicitement le caractere originaire de la maladie

transmise ou survenue lors de la fécondation, méme si cela n’a pas été plus explicité.

D’autre part, la survenue de la maladie est évoquée sur un mode progressif. Nous ne sommes
pas dans une survenue aiglie ou accidentelle. La maladie peut se manifester devant une
acquisition retardée de I’enfant : « On a eu des doutes sur le fait qu'il y avait quelque chose qui
ne marchait pas, puisqu’a 18 mois elle ne marchait pas [8/1779], » ou devant des constatations
cumulées de petits signes qui inquittent : « A l'dge de 14 ans j'étais en randonnée... je me suis
perdue... je ne comprenais pas pourquoi je n'arrivais pas a marcher au méme rythme... ¢a me

mettait tres mal a l'aise, [7/1565] ».

Seul, un entretien évoque un probléme aigu inexpliqué qui a conduit au diagnostic : « 4 l'dge de
ses trois ans, euh alors en fait ce qui s'est passé c'est que un soir on a découvert au moment de
la mettre en pyjama, un bleu assez conséquent sur son tibia gauche que nous n'avions a l'époque
Jjamais vu, on lui a demandé si elle s'était cognée, si elle était tombée, elle nous a répondu que
«non rien de spécialy, on l'a pas entendue crier, on l'a pas entendue pleurer [1/3] ». Ce constat a
vite été suivi d'une hospitalisation en urgence et une menace de retirer l'enfant a ses parents

devant une suspicion de mauvais traitement.

Dans les deux situations ou une fratrie plus jeune était elle-méme touchée, le diagnostic n'a,
pour autant, pas été porté tres tot, alors que 1'évocation spontanée de cette atteinte est abordée
d'entrée de jeu dans I'entretien de Baptiste : « Ma seeur, au début on ne savait pas parce qu’on
pensait que c'était une HTAP primitive, elle a eu un traitement au V... Elle est décédée en 2004
[12/2449] ». Malgré cet événement dramatique, il lui faut, malgré tout, plusieurs mois avant de
prendre conscience que lui aussi est atteint, comme si une période de déni était incontournable

avant de se rendre a la dure réalité.

Ce temps avant le diagnostic est souvent trés long (parfois plusieurs années) et parfois
interminable puisque encore aujourd’hui une malade ne connait pas le nom de la maladie dont
elle est atteinte. C’est le temps du doute, doute qu’une maladie existe surtout si le malade fait

des recherches sur Internet, doute du savoir médical qui est parfois dans le déni de la réalité du
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symptome et/ou d’une maladie sous-jacente. Nous verrons dans le chapitre suivant comment la

relation devient conflictuelle avec le corps médical.

2. Le temps du souffrir

a) Violence de la maladie

La question du « pourquoi moi ? » n'a été évoquée au cours de nos entretiens qu’a propos
d’Anais, sept ans, qui exprime sa colére et sa tristesse a sa maman : « elle a du mal a accepter
qu'il y a des choses qu'elle ne peut pas faire, elle a du mal aussi a accepter sa fatigabilité, le fait
qu'elle soit épuisée et ¢a se finit en crises de larmes : « Pourquoi je suis toujours fatiguée ?
Pourquoi j'ai ¢a et pas les autres ? Pourquoi c'est moi qui ait cette maladie ? Pourquoi j'ai cela
et je suis toute seule ? Et les médecins ils vont trouver les médicaments pour que je guérisse ?

J'aurai plus les bleus maman ? [1/179] »

Cette question de ’absurdité de la maladie n’est posée explicitement par aucun adulte vis-a-vis
d’eux-mémes. Par contre, la colére contre le corps médical est récurrente, tant par le non-
diagnostic que par la méconnaissance de la maladie méme une fois le diagnostic posé, ou le non-
respect de la personne. Inconsciemment le corps médical est probablement aussi stigmatisé de

ne pas pouvoir proposer de solutions thérapeutiques, et d'étre en conséquence jugé incompétent.

Dans les entretiens, les seuls adversaires évoqués comme tels et qui exigent le combat sont les
administrations pour lesquelles le vocabulaire agonistique est incontestable : « je me suis battue
avec la Sécurité Sociale qui me refusait le mi-temps [7/1373] », « [ce fut] le parcours du
combattant pour que je sois reconnue en invalidité [7/1457] », « j’ai bataillé avec la Maison

Départementale des Personnes Handicapées [2/480] ».

Les mots du registre de la guerre (se battre, mener le combat, gagner) sont peu utilisés quant au
rapport avec la maladie ou nous avons plutdt repéré une linguistique empruntée au registre
juridique : elle associe la notion de preuve puisque s’il n’y a pas de preuve, c’est qu’il n’y a pas
de maladie. Amélie, qui n’a pas eu de diagnostic pendant 38 ans, nous confie : « ¢a n'existait pas
parce qu’on n'avait pas de nom de maladie, on croyait pas en ce que je disais, ¢a ne se voit pas

donc ¢a n'existe pas [13/1391] ».
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La maladie est considérée comme une faute et I’erreur d’orthographe telle que la mutation a été
évoquée au cours de D’entretien avec Natacha : « ils savent qu'il y a un livre avec une faute

d'orthographe, donc ¢a, [la mutation]_c'était toi ! [13/2597] ».

La responsabilité est le plus souvent rapportée aux parents et la culpabilité vécue surtout par la
mere : « Clotilde c'est moi qui l'ai voulue et ai convaincu mon mari du 4éme, donc tu imagines
ce que cela a pu faire | En plus, mes parents sont cousins germains, et méme si l'on sait que la
consanguinité est rompue a partir du moment o ce n'est pas reproduit sur la génération d’apres

[..][10/2166] ».

b) La temporalité

La méconnaissance de la maladie, sa non-reconnaissance et son identification tardive par le
corps médical sont a 1’origine de retards diagnostiques, parfois de plusieurs années. L attente,
I’évolution, le risque pronostique vont modifier le temps de la vie du patient, dont la temporalité

est bouleversée.

La temporalit¢ de la maladie précede donc, et de beaucoup, le temps officialis¢ de sa
reconnaissance et de son diagnostic. On ne tombe pas malade dans la maladie rare ; on est (on
nait!”?) avec une maladie rare, elle est constitutive dés I’origine. Il ne s’agit pas (ou bien de
facon exceptionnelle) d’une symptomatologie aigiie. Les signes sont souvent minimes et
insidieux et progressent tout en s’affirmant. Dés le début le temps n’en finit pas de s’étendre. La
maladie aigilie ou le traumatisme sont brutaux ; la maladie rare et chronique est comme 1’eau

stagnante qui laisse derricre elle le chaos. C’est son annonce qui peut faire effet de catastrophe.

Le temps qui suivra I’identification et ’annonce diagnostique sera lui aussi interminable car
dans tous les cas, la maladie annoncée est chronique et sa guérison est rare. Il faudra vivre avec
la maladie jusqu’a la mort. Ainsi, se pose la question de I’évolution qui est sous-entendue dans
tous les témoignages : « c'est une maladie qui est évolutive et grave donc il n'y a rien a faire
[4/1096] ». Elle demande une adaptation permanente pour assumer la perte progressive
d’autonomie « Mon évolution a été lente et progressive et j'ai dii avoir une adaptation constante
[16/2879] ». 1l faut alors que chacun reconnaisse sa propre évolution : « J'ai pris conscience que

la maladie évoluait par paliers avec une évolution, une stabilisation et de nouveau... |...]

[7/1652] ».

175 Moyse D., Bien naitre, bien étre, bien mourir, Propos sur l'eugénisme et l'euthanasie, Toulouse, Erés, 2001.
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Les périodes évoquées alternent entre 1’espoir d’une guérison un jour possible, et toutes les

questions concernant I’évolution redoutée de la maladie.

¢) L’espoir

L’espoir est un terme peu utilisé¢ (5 fois) dans I’ensemble des entretiens, probablement li¢ a

I’inexistence de pistes thérapeutiques actuelles qui pourraient guérir le malade qui parle.

Lorsqu’il est évoqué c’est effectivement 1’espoir d’une découverte qui transformera leur maladie
et leur vie : espoirs des thérapies géniques portés par le Téléthon « une grande expérience de
solidarité qui donne l'espoir [5/1312] » ou espoir des recherches sur les cellules souches. Pour
Aurélien : « C'était en 2002, le médecin nous avait vraiment donné de l'espoir en nous disant
« je suis convaincu que dans dix ans il y aura une thérapie génique pour vous ! " je ne lui en
veux pas mais dix ans apres il n'y a rien ! [11/2396] » et dix ans plus tard « le professeur H lui
est plutot pessimiste parce qu’il trouve que notre rétine est bien abimée et que peut-étre on ne
pourra pas bénéficier de tous les traitements, mais de toute facon, je garde quand méme espoir,

donc il peut dire ce qu'il veut !.. j'espere bien avoir une deuxieme naissance [11/2410] ».

Le frére d’Aurélien, également touché par la méme maladie de Stargardt espere en « des
nouvelles recherches sur la dégénérescence de la rétine et le traitement par les cellules souches
[16/2911]. Cet espoir est parfois timidement évoqué : « peut-étre un jour on ait des espoirs
thérapeutiques [10/2190] » sans bien savoir sur quoi il pourrait reposer mais « tout va si vite et

si lentement a la fois | »

d) La guérison

Comme la dimension de 1’espoir, la guérison est rarement évoquée, 4 fois au total dans les 16
entretiens dont 2 fois sous la forme négative (je ne peux pas guérir). Il semble que cette
dimension soit un fait acquis dés que le diagnostic est posé¢ et fait partie du lot de la
représentation des maladies rares génétiques : « Moi je savais que si c'était génétique, il n'y
avait pas de traitement, de guérison... [15/2827] » Au fatum de la maladie, s’ajoute celui qui est
associ¢ a son caractére génétique qui serait de fait inguérissable. Cette dimension du poids de
I’évolution de la maladie associé¢ a celui de la transmission incarnent la dimension du destin

portée consciemment ou non par le caractere génétique de la maladie, méme si le terme de
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destin n’est pas explicitement cité, mais sous-entendu c’est : « comme si c'était irrémédiable

[7/1728] ».

Cette caractéristique, paradoxale dans une ére ou la médecine est généralement attendue comme
toute puissante, reléve du mot incurable au sens propre c’est-a-dire qui ne peut étre guéri, qui ne
peut bénéficier du cure au sens latin du mot. La maladie rare génétique viendrait donner une
teinte nouvelle a I’incurable, terme autrefois réservé au cancer et a la fin de vie. La non guérison

actuelle fait peser I’inacceptable et I’incompréhensible si bien évoqués par la tristesse d’ Anais.

Ainsi, la maladie s’inscrit dans la durée, sans possibilités de rémission, sans investissement dans
une thérapeutique. Cette absence de thérapeutique curative de la maladie elle-méme est d’autant
plus difficile a vivre que 1’avenir et un pronostic vital et/ou fonctionnel sont en jeu. La traversée

est celle de I’épreuve existentielle qui peut faire prendre conscience a la personne de sa finitude.

Nous verrons comment, malgré tout, cette traversée peut, parfois, devenir chemin de vie tant
pour la personne atteinte que pour son entourage. L’horizon de la guérison se déplace alors,
comme 1’évoque Pascal atteint d’une paraplégie spasmodique familiale sans piste de guérison :

« pour nous il s'agit d'améliorer notre vie, plus que de chercher a guérir, cherchons a améliorer

notre vie [14/2714] ».

C’est cet objectif qui sera la source de I’énergie vitale déployée par plusieurs des malades
interrogés et qui va se manifester par leur lutte, souvent anonyme mais quotidienne, contre la
maladie et le handicap. Le travail sur eux-mémes permettra a certains un engagement, ouverts
sur la souffrance de ceux qui vivent la méme « galére » avec une solidarité impressionnante sur

le plan associatif.

e) L’avenir en péril

L’avenir le plus souvent incertain qui ne peut étre « marqué noir sur blanc [1/164] », est souvent
évoqueé par « [’épée de Damocles [1/253] » qui suggere le risque majeur évolutif, soit ’accident
pour Anais, soit 1I’évolution péjorative redoutée et pronostiquée pour Clotilde « fous les organes
pouvaient étre atteints [10/2080] ». Il est difficile de se projeter dans ’avenir . « On nous avait
dit “il peut y avoir une déclaration tardive, et l'emphyseme ¢a ne se guérit pas, paff prenez ¢a

dans la figure, et voila ! ” [10/2106] ». Damoclés était menacé par une €pée suspendue au-
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dessus de lui, qui n’était retenue que par un crin de cheval. C’est bien, alors, le risque vital, le

péril majeur qui est évoqué.

La crainte de 1’avenir est une des premieres questions posées a I’annonce du diagnostic « Est-ce
que l'on en mourrait, et j'ai posé des questions autour de la grossesse, comment ¢a allait se
passer, surtout l'évolution, ce qui me taraudait c'était est-ce que l'on peut en mourir, et est-ce
que cela allait dégénérer ? Donc il a été tres rassurant [1/379] », ou dans la situation du
diagnostic de Clotilde, alors enfant et dont la mére demande le pronostic de la maladie de Cutis
Laxa : « On a posé forcement la question de l'espérance de vie [10/2082] ». Le pére de Damien
interroge lui aussi la généticienne : « pour mes interrogations sur le futur, la généticienne m’a
peu répondu, mais a l’époque, il y avait seulement quelques travaux, et sur un tout petit nombre
de patients. Je crois qu’actuellement le plus vieux Kabuki dans le monde a une cinquantaine
d'années, on n'a pas beaucoup de recul, et seulement trois ont eu une descendance [15/2833] ».
Cette question peut étre embarrassante pour les médecins, compte tenu de I’absence de
programme thérapeutique, et I’on voit comme elle peut engendrer soit une réponse violente, soit

une réponse trés vague qui n’est pas une réponse.

La survenue d’une urgence ou d’une complication grave est un des poids qu’il faut que le
patient et sa famille puissent porter. Il est évoqué a plusieurs reprises sous I’expression classique
déja notée de I’épée de Damocles : « il faut faire tres attention dans tous les gestes du quotidien
et la peau est tellement fragile qu'elle peut s'ouvrir trés facilement ; donc on ne sait jamais
quand on va débarquer a I'hdpital aux urgences, ¢a peut arriver n'importe quand, n'importe o,
c'est l'épée de Damocles [1/253] ». Corinne évoque les nombreuses complications, interventions
chirurgicales et hospitalisations, qui, jeune adulte, la déstabilisaient sans prévenir, et sans
pouvoir étre anticipées : « Dans ma pathologie, du jour au lendemain, je ne savais pas trop ce

qui pouvait arriver, moins maintenant parce que c'est stabilisé [9/1903] ».

f) Les stratégies utilisées

Les stratégies sont multiples et permettent aux personnes d’apprivoiser au mieux leur situation
et de la communiquer. Une de celles qui ont été évoquées et repérées est la prise de parole, le
besoin de mettre des mots sur ce qui est vécu ou éprouve : « j'en parle quand ¢a devient trop

lourd pour moi et qu'il faut que la personne comprenne ! [9/1913] » ou bien : « j'avais une
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culture de ce que les mots peuvent faire, arranger ou abimer qu'il y avait ce choix

d'accompagner ma fille sur son chemin [10/2128] ».

L’humour, ou la dérision font partie de la trousse a outils « j'aime bien rigoler aussi de ma taille
[9/1957] » nous dit Corinne de petite taille qui continue : « Comme les entreprises ont besoin
des personnes handicapées pour leur quota. lls les chouchoutent ! C'est pas plus mal pour
nous ! [9/1911] » et a propos de 1’aide financiére qu’elle a pu obtenir pour son ménage Corinne
trouve que « [elle a] la chance d'étre sponsorisée par ma banque qui me paye une partie de la
femme de ménage une fois par semaine et c'est parfait... [9/1911] ». Corinne est « gogo
danseuse » le week-end, et quand elle parle de 'intérét de monter sur les podiums elle le fait
encore avec beaucoup d’humour : « Ca me met a la méme hauteur que les autres et on me génait
pas, donc j'avais trouvée l'astuce et j'ai toujours fait cela. Méme dans mon petit patelin, j'étais
sur les podiums pour pouvoir danser a leur hauteur et du coup, ils venaient vers moi.
[9/1949] ». [...] Et moi je suis une bonne vivante au milieu d'eux et j'aime bien discuter avec eux,
leur dire des petites bétises ou taquineries, j'aime bien rigoler aussi de ma taille ! Et j'aime bien
quand ils en rigolent aussi parce que la c'est tout gagné, parce que moi mes amis ils m'en
sortent : " si on marche vite tu vas courir, ou bien si on passe dans un endroit ou moi je passe
tout droit sans payer ! " [9/1957] ». Et parlant de ses projets de couple : « [...] moi j'ai été plutot
avec des hommes de taille classique (sauf un) et dans ma téte, ¢ca va et un mot fort, je me dit "
qu'il ne faut pas accumuler les tares ! " parce que si j'ai besoin d’un truc qui est, trop haut s’il

est petit comme moi, ¢a va étre compliqué ! [9/2023] »

Clotilde a la méme ressource intérieure, ayant eu dés I’enfance un visage aux traits de personne
beaucoup plus agée, elle en parle sous le mode de I’humour, quand elle dit a ses amies : « j'ai de

la chance parce que moi je ne vais pas me voir vieillir | " [10/2238] ».

g) Les soutiens

i) La dimension spirituelle

La dimension spirituelle est peu évoquée. Pour Fred : « J'ai la Foi et je suis trés croyant
[5/1298] » et pour Marine : « ma vie a un sens quoi qu'il arrive, [je sais] qu'il y a un Autre qui
est la et qui m'accompagne [7/1626] » [...] je n'étais pas toute seule, que Dieu était la et qu'il me

portait [7/1630] ». Foi qui apporte du soutien et permet de donner sens a ce qui est vécu.
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Amélie quant a elle évoque la religion bouddhiste comme une philosophie de vie : « pour

apprendre a laisser passer les choses et vivre le moment présent pleinement ! [6/1550] »

ii) La dimension psychologique

Tout un travail psychologique, identifi¢ comme tel ou non, soutenu professionnellement ou non,
concourt a la distanciation. Il permet de ne pas étre submergé par la maladie et ses conséquences
et de trouver son chemin de vie avec la réalité et les limites qui s’imposent a chacun. Par touches
et essais successifs, Marine a entrepris de prendre les moyens qui 1’aident a cheminer : « j'ai
commencé a faire mon petit bonhomme de chemin sur la maniere dont je voulais gerer la
maladie et prendre soin de moi, ou je réalisais aussi que mon corps est important [7/1646] [...]
accepter le corps que j'ai tel que je suis, avec cette limite-la [7/1664] ».

S’aimer comme on est, et non comme on voudrait étre, est le premier pas vers la sagesse ! mais
si dans le méme temps, on fait ce qu’il nous est possible pour ne pas s’aggraver. Marine nous dit
a la fin de ’entretien qu’elle a fait une démarche analytique pendant dix ans et qu’elle vient de

176 -« J'ai envie de

commencer un autre type d’approche consistant au décodage biologique
croire que si je comprends par le décodage ce qui s'est passé, j'ai envie de croire que je peux
arréter le processus [7/1768] ». Comprendre permettrait ainsi de reprendre la main sur la

maladie, de transformer la passivité imposée.

h) La vie renouvelée

Paradoxalement, deux des meres interrogées évoquent leur fille comme une richesse, un cadeau
sans aucune trace d’enfermement dans la souffrance. Nous notons que ce n’est pas le handicap
ou la maladie qui sont considérés comme un cadeau, c’est bien leur fille et sa présence.
Dr’ailleurs, les deux meres nous ont décrit avec précisions tout ce qu’elles ont cherché a faire
pour combattre la maladie et le handicap. C’est donc bien la personne de leur fille, telle qu’elle
est, qui leur a donné 1’occasion de grandir : « [Vous pouvez dire qu’Aline est une richesse ?] Oui
tout a fait, notre famille s'est ressoudée on a fait beaucoup de choses autour de ¢a, sinon on
aurait peut-étre véecu comme des cons au bord de la piscine, en servant les apéros... [4/1190] »
L’utilisation du terme cadeau est probablement parce que leur présence, comme personne a part

enticre et méme comme plus-que-part-entiere, a conduit ces méres et leurs familles a se

176 Fléche Ch, Décodage biologique des maladies, Paris Ed Souffle d’or, 2012.
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dépasser, et les a, paradoxalement, aidées a grandir. Ainsi, « Clotilde ¢a a été un cadeau dans
ma vie parce qu’elle m'a obligée a me dépasser, a faire un travail sur moi-méme que je n'aurai
probablement pas fait autrement, de me remettre en question et ¢a m'a donné un accueil de
l'autre et une tolérance que je n'avais probablement pas avant ou j'étais coincée dans mes
certitudes [10/2068] » ou encore « Ca m'a fait avancer moi, [...] ¢a m'a obligée a remettre en
question plein de certitudes qui n'avaient pas lieu d'étre, et d'évoluer dans ma vie de femme.
Sans Clotilde, je ne serai pas devenue celle que je suis aujourd'hui et je ne suis pas trop
mécontente de celle que je suis devenue, grdce a elle ! Ca n'empéche pas, quand méme que je
reste tres inquiete par rapport a ma fille et ¢a, ¢a ne me quittera jamais...[10/2148] ».
Progression qui conduit a étre plus ouvert aux autres, a accueillir la différence sans jugement, a
rendre le monde un peu plus humain ! Nous comprenons devant ce constat du travail accompli

pourquoi les termes de richesse et de cadeau ont pu étre employés sans ambiguité.

Fred fait le méme constat alors qu’il est totalement dépendant d’une tierce personne et ventilé
24h/24 : « C'est bien d'étre handicapé ! On apprend a voir les choses du bon coté avec certaines
valeurs, on apprend a vivre dans la difficulté, en ayant de la force [5/1298] ». Fred a 20 ans,
atteint d’une amyotrophie spinale depuis toujours, il a souhaité que I’entretien se déroule chez
nous, dans la mesure ou c’était accessible. Il est venu accompagné d’une de ses auxiliaires de
vie. Il est étudiant a la faculté de langues. Seules les personnes concernées ont le droit de dire de
telles affirmations que nous avons recues comme un joyau de grand prix ! Elles rejoignent a
leurs manieres les tragiques grecques et la tradition chrétienne : pour I’(Edipe de Sophocle

177

« C’est quand je ne suis plus rien que je deviens un homme »'’’ et pour Saint Paul « C’est quand

je suis faible, que je suis fort ». 178

Nous faisons 1’hypothese a la lecture de ces témoignages que la confrontation avec la maladie
est une confrontation avec soi-méme qui dans un second temps peut conduire a une ouverture
vers Dautre. « J apprends et j'essaie de m'écouter plus, je fais plus attention a moi, je vis avec et
fais en sorte d'aller le mieux possible avec tous les outils que l'on ma donnés. Je me suis
toujours intéressée aux autres et le fait d'avoir la maladie a renforcé mon coté de ne pas juger
sur les apparences, la tolérance ! Profiter de tout ce que je peux faire, parce que c'est quand on

ne peut plus faire qu'on réalise la chance qu'on a eue [6/1542] ».

177 Sophocle, (Edipe a Colone, v. 393.
178 Bible de Jérusalem, Nouveau Testament, Saint Paul, 2¢ épitre aux Corinthiens, ch 12, v 10.
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Ainsi, la confrontation au handicap, a la différence, a la limite pourrait aider a grandir : « Dans
la vie, je trouve que c'est super qu'on soit tous différents sinon on s’ ennuierait [9/1929] », parce
que « moi, je trouve que la différence c¢a fait grandir ! [9/1977] » Et pourquoi ne pas se laisser
interroger par l'expérience confiée par Aurélien mal-voyant : « Méme dans le boulot, dans mon
équipe on est 20 et j'ai une personne aveugle a Toulouse, un en fauteuil roulant a Paris avec qui
j'ai découvert le handicap moteur et ¢a m'a vraiment ouvert. J'avais déja ressenti cela quand je
suivais les cours de Braille, on se marrait avec une super ambiance avec des gens qui venaient
de perdre la vue et j'arrivais au boulot l'apres-midi, ou tout le monde faisait la gueule ! Ca m'a
marqué | [11/2386] » Ainsi, se construit une bréche de la vie ou peut prendre place cette

adaptation vitale, cette force du « désir radical de vivre!”®

». A son tour, Corinne de petite taille
trouve que : « dans les hopitaux [elle a] rencontré des personnes extraordinaires parce que
quand on a rencontré des problemes physiologiques ou psychologiques, ¢a conduit a plus de

maturité, a mieux comprendre l'autre et je remarque que je me sens bien plus a l'aise avec ces

personnes-la [9/1929] ».

C’est une autre maniere de vivre qui peut s’instaurer « Je veux quitter le faire pour étre...
[14/2704] ». Ainsi, a I’écoute de la relecture de leur vécu, nous avons été touchée par le regard
positif porté sur I’expérience méme de la maladie, méme si en aucun cas nous n’avons pergu de
dolorisme : « A 60 ans, handicapé, j’ai une qualité de vie qui dépasse ce que je n'ai jamais
connu ! Je ne suis plus impatient de guérir, de faire quand méme ce que je ne peux plus faire,
que je voulais quand méme faire, de consentir... [14/2690] ». La vie prend une saveur de carpe
diem ou chaque instant est a accueillir et a golter : « Oui je me pose moins de question, il faut
que je vive a fond parce que dans dix ans je ne sais pas comment je serai ? [2/752] », « Moi, je
sais que demain ¢a peut se finir mais les gens ne le savent pas et ils passent a coté de ce qui est

important [13/2645] ».

Ces témoignages de vie qui ont trouvé du poids et du prix a travers l'expérience de la maladie ne
nient pas que celle-ci peut étre une déchirure existentielle qui peut étre dramatique. De sens il
n’y en a pas en soi, du déni de la réalit¢ non plus, mais on percoit dans le regard porté sur
I’expérience et le vécu qu’il y a la possibilité de donner sens : « donner du sens a ma vie et que
je ne m'enferme pas sur une limite [7/1610] parce que [c’est] quand on est fragile qu'on est

justement grand ! [7/1632] » nous dit Marine, pour « affiner le sens de ma vie... [...] c'est a

179 Sarthou-Lajus N., Sauver nos vies, Paris, Albin Michel, 2013.
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travers les failles que la lumiere peut passer... s'il n'y a pas de faille, c'est opaque [7/1732] ». La
maladie pourrait-elle étre un élixir de plus de vie ? comme, a sa fagon, nous I’exprime Natacha :

« ce qui me sauve c'est mon envie de vivre [13/2615] ».

Ces différents témoignages nous apprennent que méme si la maladie évolue et est trés
handicapante, la possibilité d’y chercher et d’y donner du sens existe. C’est probablement un
retour d’expérience qu’il serait nécessaire de garder en mémoire lorsque les médecins assénent
un pronostic implacable, sans espoir possible. Les malades eux-mémes nous démontrent qu’il
peut exister (mais malheureusement pas toujours) d’autres possibles que le seul discours

médical.

Pourtant, parfois la souffrance est trop forte « pour moi, quoi qu'il fasse, il faut qu'il y soit
heureux alors que pour ma femme c'est plus : il ne peut pas faire cela... Moi j'ai accepté Damien
comme il est, ma femme ne l'a pas accepté et elle vit parfois des moments de grande détresse, ot
elle dit que l'image qu'il lui renvoie est insupportable et la submerge [15/2685] ». Nous
entendons combien cette mise en travail d’accouchement du sens et de la vie exige de « combat,
ténacite, énergie, [10/2259] » [...] c'est bouffeur de temps, d'énergie, « émotionnant », pas juste
et ¢a j'v suis trés sensible, c'est pas juste, mais c'est enrichissant, c'est cadeau, c'est ambigu

mais rien n'est définitif non plus [10/2259] ».

Chapitre II - Les représentations de la maladie et ses

meétaphores

Au cours des entretiens, il nous est apparu intéressant de noter le langage utilisé pour évoquer
l'expérience vécue de la maladie rare génétique. Nous avons principalement relevé les
métaphores utilisées et essayé d’analyser leurs fonctions. Nous allons découvrir qu’elles sont
nombreuses et tres riches et viennent au secours de la difficulté a dire [’éprouvé de la maladie.
Les métaphores utilisées concourent a exprimer les représentations de ce qu’ils vivent. Ces
expressions participent du savoir profane des patients et des représentations sociales de ces
maladies ol « une connaissance [est] socialement élaborée et partagée ».'3° Nous nous sommes
attachée dans un premier temps a les repérer dans le corpus des entretiens obtenus puis a les

analyser et a en discuter la connotation positive ou négative dans le discours collectif sur les

180 Jodelet D., Représentation sociale : phénomeénes, concept et théorie, op. cit, p. 357-78
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maladies rares génétiques et sur le propre discours des patients. Ces expressions sont le plus

souvent chargées d’une forte portée symbolique!®! ou émotionnelle et
disent, comme toute métaphore, beaucoup plus que les mots utilisés.

Afin de repérer et analyser les métaphores de notre corpus de texte, nous nous sommes inspirée
de la classification proposée par George Lakoff'®? qui isole les métaphores structurelles ot un
concept est « métaphoriquement structuré en termes d’un autre concept » ou bien dans les
métaphores d’orientation qui « organise[nt] un systéme entier de concepts les uns par rapports
aux autres ». D’autres métaphores sont dites ontologiques, représentées principalement par la
« personnification » d’un objet physique ; nous verrons que ce sont celles que nous avons

rencontrées le plus fréquemment.

Dans ce cadre, les auteurs isolent la synecdoque ou la partie vaut pour le tout. Nous avons
retrouvé plusieurs exemples de ce dernier procédé. Dans tous les cas il s’agissait de généraliser
ou rendre collective 1'expérience ou le vécu de la maladie qui concerne la personne qui en parle,
comme si cette méme maladie conduisait a une dimension communautaire de ceux qui en sont
atteints. Ainsi, nous avons relevé ce nous collectif a de nombreuses reprises : « Nous, sans le
Téléthon, on n'est rien, on a besoin de ces gens-la aussi bien sur le plan financier que pour
l'accompagnement et nous soutenir et garder [’espoir [5/1312] ». Toujours a propos du
Téléthon : « je l'aime beaucoup, c'est essentiel, le peu ou le beaucoup d'argent qu'ils peuvent

récolter c'est bénéfique pour tout le monde, idem pour l'information, on nous voit a la télé et de

montrer que méme si on est handicapé, on peut faire des choses...et puis il y a la marche des
maladies rares ! Il faut qu'on nous voie pour qu'on nous accepte, beaucoup qu'on nous voie !
Les gens ont besoin de cela [9/2051] ». En évoquant les hospitalisations : « si on ne trouve pas
un peu de chaleur humaine, nous [sous entendu les malades], on aimerait mieux rester chez
nous... Déja que nous avons beaucoup de mal a trouver, pres de chez nous, un médecin ou un
kiné qui connait le SED... [3/898] » et « toute ma vie j'ai été en rééducation [...] C'est essentiel
pour nous [3/940] ». A propos de I’explication génétique de la maladie, Aurélien, le pere de

Damien et Marine nous disent : « donc chez nous ce gene... [11/2392] ». En évoquant sa petite

181 Violon A., « Les maux de dos : des significations symboliques aux implications thérapeutiques », Douleur et
Analgesic 1993, 1, p. 15-18.

182 Lakoff, G., Les métaphores dans la vie quotidienne, trad. de Fornel M, coll. « Propositions », Editions de
Minuit, [1980], 1986.
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taille, Corinne évoque I’imaginaire associé¢ a sa petite taille : « Souvent on nous [les personnes

de petite taille] compare a des anges gardiens, des portes bonheur ! [ 9/2033] »

De fagon trés générale puisque sous-entendant toute personne humaine, Marine énonce le fruit
de son expérience : « Accepter que nous sommes des étres limités et que ce n'est pas une tare

mais au contraire c’est ce qui fait notre pate humaine, notre richesse [8/1610] ».

Nous nous sommes interrogée sur cette tendance a collectiviser 'expérience de la maladie,
sachant que sur le Net cette tendance s’accompagne de qualificatifs a partir du nom ou de
I’acronyme de la maladie. Ainsi, nous trouvons des expressions comme « nous les SEDiens »,
ou « les SEDistes » pour les malades atteints par un SED (Syndrome d’Ehlers-Danlos). Ces
expressions traduisent probablement le sentiment d’isolement et de différenciation secondaire a
I’éprouvé de la maladie. Se reconnaitre comme faisant partie de ce groupe lutte contre

I’exclusion sociale ressentie par ailleurs.

Si nous n’avons ici retenu que les expressions métaphoriques en rapport avec le vécu subjectif
de la maladie rare, certaines de ces expressions sont usitées de fagcon trés générale. Elles
recoupent, en fait, notre langage courant, par exemple la maladie se révéle comme
un probléme (terme associ¢ a la notion de maladie plus de 35 fois), les personnes sont

porteuses d’une maladie [2/398) qui peut étre un fardeau lourd « c'est lourd a porter [7/1760] »

indépendamment, bien siir, de tout poids réel.

Les patients sont pris en charge (expression citée 21 fois sur I’ensemble des entretiens),

expression également indépendante du poids ; il est a noter que le verbe « soigner » n’est jamais
utilisé. Les soins qui sont prodigués sont évoqués une seule fois dans la situation d’Aline ou sa
mere évoque les soins de la psychomotricienne et les crises d’épilepsie. C’est probablement a
mettre en rapport avec 1’absence de soins médicaux permettant de conduire a une guérison de la
maladie en cause, mais cette remarque nous conduira a évoquer 1’ouverture vers d’autres soins a

proposer a ces malades pour les aider a vivre au mieux avec la maladie.

Pour exprimer la maladie, il est classique dans le langage médical de parler de tableau clinique,
terme utilisé une fois par le pére de Damien (atteint d’un syndrome Kabuki) pour exprimer la
variabilité de la présentation du syndrome : « Mais pour le diagnostic de cette maladie, le

tableau peut étre assez vaste et de maniere plus ou moins importante au niveau des déficits

[16/2765] ».
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1. La rarete

Nous avons vu combien la rareté est le critére d’identification des maladies qui nous occupent.
Dans un premier temps, nous avons noté les différents registres convoqués pour parler de la

rareté de la maladie.

Isolés pour le diagnostic, les patients le sont aussi dans leur vécu, illustrant le terme
antérieurement associé a celui de la rareté qui est de dire que la maladie rare est une maladie
orpheline : « Rare [c'est-a-dire] pas fréquente, et orpheline, elle est toute seule [7/1726] ». Le
« toute seule » de la maladie se décline dans le vécu qui impose un sentiment de solitude,
pouvant aller jusqu'a celui de I'exclusion du groupe social : « Méconnaissance, peut-étre
isolement et solitude, [4/1257] », source d'une grande souffrance : « [une] douleur mais pas
forcément physique plutot souffrance intérieure, il y a la maladie avec toutes ses difficultés mais
aussi tout ce que les autres rajoutent ! On est en train de se débarrasser des termes " tares

" mais quand tu lis cela dans les regards... [10/2250] » La dimension orpheline

familiales
évoque alors le caractére non rentable de tout investissement dans la recherche scientifique sur
les maladies rares, mais elle associe culturellement I’absence de parents ou de tuteurs ; personne

pour reconnaitre, pour nommer les malades comme sujets existants.

Le qualificatif le plus logiquement utilis€ pour exprimer la rareté est, bien sir, celui de la
fréquence : peu de personnes touchées, peu de naissances, des maladies peu fréquentes, pas en
grand nombre. La premiére conséquence est médicale, secondaire a la méconnaissance de la
maladie par les médecins : « Des personnes malades qui ont des symptomes et la rareté font que
leur médecin ne connait pas la pathologie [1/311] », « On s'en aperc¢oit tardivement et c'est tres
mal connu [3/932] », et « c'est compliqué a diagnostiquer du fait de la rareté, [maladies] peu
connues par les médecins, pas de diagnostic prénatal [8/1848] ». Cette méconnaissance
médicale sera illustrée par les retards diagnostiques et le sentiment d'errance évoqué a plusieurs
reprises. Ses conséquences sont évoquées au niveau de la thérapeutique : de la rareté « /découle]
le peu de moyens en terme de recherche pour trouver des solutions pour les guérir donc c'est

injuste [11/2440] » Nous I’explorerons plus longuement dans les suites de notre réflexion.

Ainsi, se fait jour la question universelle du sens et de 1’explication, lorsqu’un malheur survient.
Question sans réponse mais a laquelle fait écho le sentiment d'injustice du hasard, du pas de

chance qui ne donne aucune justification raisonnable a la présence de la maladie.
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Pour y faire face, il faut déployer une grande force vitale qui exige : « combat, ténacité, énergie,
bouffeur d’énergie... [10/2250] » Ce combat-la est en quelque sorte une sortie active du non-
sens attribu¢ au hasard ; il peut parfois soutenir une construction du sens, de la pensée de la vie

et de ses valeurs, ce dont ont témoigné plusieurs malades.

2. La maladie comme atteinte du gene

Le récit concernant I'anomalie du géne se confond avec l'annonce du diagnostic, et illustre
combien I'énoncé du diagnostic est un tournant dans le vécu de la maladie ainsi que les progres

scientifiques : « Un groupe de_genes, responsables de 2/3 des cas de cette maladie. [15/2759] ».

A Tlidentification de l'anomalie du géne est logiquement associée l'importance du matériel
génétique, I'ADN : " J'ai été amené a participer a la recherche génétique sur ma maladie. 11
fallait fournir I'ADN des malades, pour nous 40 genes sont connus [14/2718] ». L'identification
du géne est parfois rassurante permettant de savoir si les parents sont touchés : « Une mutation
spontanée sur le gene ML2' héréditaire, autosomique... Une mutation spontanée qui touche

environ 1 enfant sur 35 000. [..] Les parents, nous, on n'est pas porteurs de ce déficit

[15/2759] ».

Mais dans presque tous les cas il n'est pas question d'anomalie ou encore moins de maladie du
gene mais de sa mutation (qui provient du latin mutatio soit changement, altération), terme
effectivement utilisé sur le plan scientifique pour nommer la modification repérée au niveau du
gene. Ainsi, il se décline sous la forme d’un « géne mutant » : « I/ m'a posé un tas de questions
et m’a dit Mme ca peut étre un gene mutant mais ¢a peut aussi étre héréditaire [3/862] ». Suite a
la réflexion de la mere de Maéllys, qui enseigne les notions de base de génétique a ses éléves :
« ¢ca parle d'ADN et ¢a rejoint leur feuilleton, ¢a fait moderne, la médecine de l'avenir, la toute-
puissance de la médecine, les mutants ! [8/1861] », nous nous sommes interrogée sur le registre

culturel de la mutation, alors évoqué, tel qu’il est illustré dans les films de science-fiction.

L’investissement de 1'identification de la mutation est illustré par le diagnostic qui en découle, de
fait. Le diagnostic est, en effet, parfois directement li¢ a cette identification : « /ma sceur] est
décédée en 2004, ce n'est que six mois avant son déces qu'ils ont entrepris de faire des
recherches et ils ont trouvé la mutation du gene BMPR2 [12/2449] », ce qui a permis de poser le

diagnostic précis dont était atteinte la sceur de Baptiste. Nous avons été frappée par la joie
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exprimée par Natacha suite a la découverte, a I’age de 40 ans, de sa mutation : « En final, ce

serait une nouvelle forme de Cutis Laxa, ils ont trouvé ma mutation cette année ! [13/2579] »

L'identification de la mutation aura aussi des conséquences familiales, dans le cadre d'un
diagnostic prénatal qui permettra de ne pas transmettre la maladie a la descendance du malade :
« Pour elle, ¢ca change tout et pour moi ¢a change tout parce qu’elle pourra avoir un DPN et
donc faire des projets. Celui qui a trouvé est aux U.S, et maintenant il y a des souris Cutis Laxa,
c'est Z... [10/2142] », ou pour préciser ’atteinte familiale : « avec la découverte de la mutation,
on sait qu’aucun de ses freres et sceurs n'est porteur [10/2154] ». L’identification de la mutation
permet d’envisager une descendance avec sérénité selon le mode de transmission : « Avec
Aurélien on est allé a N. a Paris pour savoir si on avait la mutation, l'intérét est la transmission

sachant que c'est récessif et que a priori mon épouse ne l'a pas [16/2903] ».

Pourtant, cette identification ne revét pas une capacité pronostique précise comme le souligne le
pere de Damien : « Ca donne une possibilité de faire un diagnostic prénatal, et OK vous saurez
si le gene est la ou pas, mais vous ne saurez pas a quel dge et vous ne saurez pas non plus la
gravite... [14/2722] ». Elle n’est pas retrouvée systématiquement chez tous les malades : « il y a
quand méme 1/3 des cas qui ne s'expliquent pas par cette mutation [15/2759] ». Pourtant la
mutation peut étre réifiée et investie de la responsabilité de la gravit¢ de la maladie,
suffisamment imagée et personnalisée pour étre associée a des comportements tres

anthropomorphisés : « Il y a différents types de mutations, des plus gentilles, des plus méchantes

[11/2390] ».

Nous n’avons retrouvé qu’une seule fois 1’évocation de 1’écriture pourtant classique pour parler
de ’ADN et des nucléotides™® qui la constituent!®3 : « On a trouvé [ma] mutation génétique et M.
[m’a] dit ©“ C'est pas compliqué tu prends la grande bibliothéque de Paris, ils savent qu'il y a un

livre avec une faute d'orthographe, donc ca, c'était toi ! 7 La, ils sont sur ma mutation, donc ce

serait une forme nouvelle de Cutis Laxa [13/2597] ». L’isolement d’une nouvelle mutation

conduirait donc a lui-seul a celui d’une nouvelle maladie.

L’expression facilement repérable pour exprimer la mutation du géne est la métaphore de
I’erreur. Les personnes interrogées évoquent « des défauts sur les genes [1/292] », « un gene
défectueux [6/1502] », « une erreur qui s'est faite a la conception [4/1144] ». Cette erreur est

associée a la notion d’accident : « je suis un accident [13/2621] », « un accident génétique

183 Fox Keller E., Le réle des métaphores dans les progrés de la biologie, op.cit.
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[4/980] », « Un accident, une délétion [4/1246] » devant lequel on ne peut rien faire

actuellement : « c¢’est quelque chose qui n'est pas réparable pour le moment [4/1144] ». Nous ne
pouvons que supposer 1’accent délétere potentiel soutenu par ces métaphores de I’erreur ou de
I’accident. Le gene est associé a la naissance, et naitre ou venir au monde a partir d’une erreur
n’est pas rien, tant symboliquement que psychiquement. Il en faudra du temps pour déconstruire

I’imaginaire porté par la mutation perturbant 1I’évolution d’étre et de devenir soi, un vivant.

Cette conception peut étre mise en écho avec I’évocation de I’étre comme étant le fruit d’une
construction, « Mais comme je suis construite comme ¢a, et il y a un truc on ne sait pas ce que
sait ! [13/2611] » L’homme devient envisagé comme une machine, ou comme un produit
manufacturé au sujet duquel une erreur de production peut alors avoir lieu. Ainsi, le ressenti
d’une mere qui exprime a sa fille atteinte : « Je ne t'ai pas faite comme il faut ! 6/1506 [...] Donc

[dit 1a fille] méme si elle n'a pas la maladie elle m'a mal faite... [6/1510] ».

Ou autrement exprimé par Natacha atteinte d’un Cutis Laxa qui se compare a une construction

de Légo mal montée : «_j'ai mal construit le Légo toute seule ! 13/2597 [...] si eux n'ont rien,

c'est moi qui ait mal fait le boulot en me construisant ! 13/2626 [...] Je dis a maman, pour la

rassurer en lui disant que j'ai mal fait le boulot 13/2609 [...] c'est une recherche d'identité

quelque part et c'est important de savoir parce que moi j'en reste a mon histoire de Légo mal

fait, - c'est une image qui m'a bien parle [13/2627] ».

Si nous envisageons que 1’'usage des métaphores aide a la compréhension du sens donné a ce qui
est exprim¢, nous ne pouvons que nous interroger sur cette conception de I’humain, fruit d’une
construction de I’homme par ’homme, comme si I’homme détenait le pouvoir de son origine.
Mais n’est-ce pas le discours ambiant, par la procréation artificielle en laboratoire, dans une
« pipette ». Domaine ou les progres techniques permettraient de choisir I’enfant a venir comme
on le veut, ou dans une science-fiction qui se rapproche de plus en plus de la réalité, de

reproduire ’homme a 1’identique par effet de clonage.

Nous avons repéré d’autres métaphores en rapport a la dimension génétique telle que : « Notre
patrimoine génétique, c’est ce qui nous constitue [2/668] » pour exprimer notre capital
génétique. La notion de patrimoine évoque ce qui fait notre richesse, ce que 1’on respecte, ce qui
manifeste le lien historique, ce qui n’est pas sans intérét pour exprimer la dimension
générationnelle de la transmission génétique. Dans la méme dynamique, pour Marine,
« génétique ¢a fait penser au lien [7/1728] ». Lien qui peut étre familial si la maladie est
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envisagée et touche plusieurs membres de la méme famille sur une seule ou plusieurs
générations, mais lien également évoqué entre plusieurs malades qui, bien que n’étant pas de la
méme famille, ont la méme maladie comme si le lien de la maladie faisait un effet de lien
familial : « A chaque fois que l'on connaissait quelqu'un de nouveau on avait le sentiment de

retrouver un membre perdu de notre famille ! Ce n'est pas pour rien, on a une base génétique

commune donc on est un peu de la méme famille [10/2126] ». Famille qui n’est plus seulement

dépendante des liens du sang mais aussi des liens de I’anomalie génétique.

Enfin, la génétique a été a deux reprises personnalisée, illustrant les métaphores ontologiques
précédemment évoquées. Ainsi, lorsque Aurélien, atteint d’une cécité progressive, nous explique
sa maladie, il évoque ’action de la mutation et ses conséquences sur les fonctions des genes

« chez nous, ce gene ne fait pas son boulot et le rétinol s'accumule au centre de la rétine avec

une réaction chimique qui se produit qui génere comme du détergent et qui souille toutes les

cellules de la macula, et donc c'est ¢a le probleme ! [11/2392] »

Nous notons donc une mixité surprenante entre la maniére dont les malades évoquent LA
maladie, en la mettant, ainsi, a distance comme une donnée exogene, et le caractére pourtant tres
endogéne, trés intime de la donnée génétique des la conception du feetus, associé au matériel
dont ils sont « fabriqués ». Il s’agirait donc dans le cas de la maladie génétique d’une conception
ambivalente de la maladie associant la représentation ontologique d’une cause extérieure a la
personne malade tout en considérant que cette anomalie touche le plus intime d’elle-méme.
Nous I’avons vu, seule Natacha considére qu’elle a une part de responsabilité dans la survenue
de sa maladie (elle a mal fait le Légo). Pour les autres la maladie est endogéne mais aussi
extérieure a eux puisqu’elle s’apparente plus a un héritage, une transmission délétére, un destin
malheureux, une malchance, une fatalité qui s’est imposée a eux, sans aucune responsabilité de
leur part, méme si Marine essaie de comprendre pourquoi sa maladie est survenue dans son

histoire, a ce moment-1a, dans 1’histoire générationnelle qui est la sienne.

3. La maladie personnifiée

A la suite de G. Lakoff'®* nous avons retenu comme métaphore les tournures qui personnalisent

un objet. Nous avons retrouvé cette tournure a de nombreuses reprises concernant le vécu avec

184 Lakoff G., Les métaphores dans la vie quotidienne, op. cit.
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la maladie comme si, chronique et toujours 1la, elle devient progressivement une véritable

compagne.

Ainsi, la maladie semble vivre de facon autonome, dans le temps : « La maladie s'est déclarée
mais je l'avais depuis que j'étais petite [2/652] ». Elle est censée prendre la parole : « La
maladie soit on vit avec, soit on vit pas du tout, donc on vit avec et comme ¢a, ¢a va mieux parce

qu’on a beau vouloir la laisser de coté, elle est toujours la, et elle nous le rappelle de temps en

temps et elle nous dit “coucou, je suis toujours la ! [2/564] ».

Elle est investie de pouvoirs, le plus souvent destructeurs : « La myopathie de Duchenne chez un
gargon, ¢a fait du mal et vite, c'est pas progressif [2/590] ». Elle abime : « il y avait quelque
chose d'abimé en moi... [7/1578] », elle est capable de conduire a de I’enfermement contre
lequel le patient devra lutter : « je n'avais pas envie de me laisser enfermer dans l'idée que parce

que j'avais une limite physique ma vie serait limitée... [7/1580] »

Mais elle peut aussi, paradoxalement, avoir souci du patient : « pendant mes 8 mois de grossesse

elle ne m'a pas génée, au contraire, c'était méme mieux qu’avant [...] elle ne m'a pas fait de

misere pas évolué, rien [2/566] ». La maladie est méme pour certain doté de sentiments ;
certains chaleureux : « la vue diminuait mais j'ai trouvé qu’a chaque fois elle avait la sympathie

d'attendre pour nous laisser passer des étapes ! [11/2322] » ou plus ténébreux : « La maladie

me parait tellement compliquée, souterraine, cachée aux fins fonds de la vie depuis 30 ans je
vois que ¢a n'avance pas, la maladie c'est une déformation de la vie, c'est vital, ¢a fait partie de

la vie ! [14/2714] »

La maladie menace ’ingestion de la personne qui en est atteinte, et la menace de disparition,
puisque la personne pourrait étre assimilée et ¢liminée. Ici c’est le patient qui devient aliment au
risque d’étre transformé et éliminé en déchets... La maladie qui « bouffe » peut-elle étre alors
associ¢e a la gueule ouverte mythique du Leviathan ? : « [...] Je me suis toujours dit * cette

maladie c'est pas moi, il y a moi et cette maladie, mais elle ne me mangera pas j'ai envie de

vivre, j'avais des envies...» [...] 7/1578 elle me bouffera pas mais elle ne bouffera pas non plus
ceux qui viennent aprés ! "[7/1588] ». « Donc c'est [la maladie rare] bouffeur de temps...

[10/2259] ».

Cette menace d’envahissement, d’incorporation, d’identification peut se faire tres

progressivement et Marine nous I’évoque de fagon trés poétique mais aussi tres parlante : « [la
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maladie rare | c’est l'inconnue... je ne sais pas comment la qualifier | C'est aussi une plante

rare, une plante grimpante rare, ce n'est plus une adversaire [7/1764] ».

Par ces différentes métaphores de la maladie, nous sommes frappée de 1’aspect personnifié et
menagant de la maladie associé métaphoriquement a I’angoisse de devenir un déchet. C’est
peut-étre I’expression archaique du danger d’€tre détruit et €éliminé puisque porteur d’une
maladie inconnue, sans traitement et souvent invalidante. Cette évocation du déchet associé au
malade nous a été trés violemment évoquée par Madeleine puisque le médecin du service ou elle
est hospitalisée lui signifie que ce service n’est pas une poubelle. Madeleine 1’entend comme

« savoir que vous étes un déchet, un moins que rien, ¢a ne vous remonte pas le moral [3/902] ».

Ainsi, les métaphores utilisées par les personnes interrogées ont surtout eu recours a la

personnalisation de la maladie qui devient menace ou compagne selon 1’expérience vécue.

4. Les métaphores autour du handicap

Certaines des maladies qui étaient concernées par notre recherche nous semblaient étre des
maladies dites invalidantes. Nous avons explicitement posé€ la question de la représentation du
handicap. Pascal nous en propose une image : « Le handicap, c'est une limitation d'activité, des
difficultés, des douleurs par exemple, des blessures a la vie, je prends cette image d'une fibre de

la vie qui est amoindrie, cassante [14/2710] ».

Nous retrouvons des termes d’autrefois qui fort probablement regroupaient une grande partie de
ce que nous nommons aujourd’hui les maladies rares génétiques : « I/ reste quand méme le
fantasme des fameuses tares familiales du siecle dernier dont on sait maintenant qu'il s'agissait
de maladies génétiques [10/2168] » ; « il ne faut pas accumuler les tares ! [9/2023] » ; « On est
en train de se débarrasser des termes “ tares familiales ~ [10/2250] ». Ce terme de « tare »
traduirait I’erreur ou I’accident génétique précédemment évoqués. Mais les métaphores évoluent
et s’adaptent au discours social actuel en référence aux films de science-fiction : « Ca a été un
combat commun [..] que les gens arrétent de regarder ces enfants comme “ des extra-
terrestres " [10/2190] ». En évoquant le collectif associatif et le refus d’une personne tres
médiatique qui a le méme handicap que Corinne de rejoindre [’association, Corinne nous
exprime ce refus « elle a toujours refusé de faire partie de l'association pour ne pas étre dans un
ghetto... [9/2029] ». Mais existe-t-il réellement un tel risque de ghettoisation ? comme si les
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associations étaient un regroupement d’une minorité tenue a I’écart de la société ? C’est, a nos
yeux, a I’opposé de la mission des associations de patients qui est de se regrouper pour étre plus

forts et pour mieux s’insérer et se faire entendre dans la société.

Mais un long chemin reste a faire pour abandonner des termes au fort potentiel d’étiquetage et

d’exclusion.

Parfois le handicap est décrit métaphoriquement. Ainsi, le visage caractéristique de Damien, qui
a permis de poser le diagnostic : « Damien avait une physionomie un peu originale au niveau

des traits du visage par exemple la forme des yeux, en accent circonflexe qui tombe, il y avait

aussi la forme de son palais ogival [15/2743] ».

L’évocation du vécu de la maladie ou du handicap au niveau du corps est relativement limitée.
Sur le plan métaphorique, nous avons retenu les images qui mettent en mots les douleurs : « Une
douleur m'a transpercée de haut jusqu'en bas comme Zorro avec son Z et j’ai hurlé [3/878] » ou
« j'ai le TFL'® qui me faisait horriblement mal, un fil électrigue tout le long de la jambe
[7/1690] ». Le malade peut « s’eclaté[r] le dos [3/844] » ou se casser « Je sais que le jour ot je
vais faire mes courses en grande surface, je suis cassée pendant les deux jours qui suivent

[3/894] ».

Et, comme pour la maladie, les parties du corps prennent parfois des attitudes

anthropomorphiques puisque « le genou n'a fait que sauter [3/844] » ou « le ménisque [qui]

s émiette [3/866] » et « mon corps me rattrape vite fait et me joue des tours ! [12/2470] »

Les mots du handicap restent dans un registre dévalorisant, méme si des termes anciens, comme

tares et monstres, commencent a disparaitre.

185 Le muscle tenseur du fascia lata, muscle fin, latéral, qui relie le membre inférieur a la ceinture pelvienne.
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5. Les modeéles de représentation

La nosographie retenue pour parler des maladies rares génétiques est bien celle d’une
identification de ces atteintes a des maladies. Pourtant, il ne semblait pas si évident que ces
entités soient considérées uniquement comme des maladies puisque souvent a 1’origine d’une

situation trés handicapante.

Nous avons posé la question a toutes les personnes de notre recherche. « Votre atteinte est-elle
pour vous une maladie ou un handicap ? » Il nous paraissait important de définir le statut
pathologique de I’atteinte pour les personnes qui le vivent. Alors que 1’on parle de maladies sur
le plan scientifique ou politique (Plan National Maladies Rares), la représentation évoquée lors
des entretiens n’est pas si tranchée et évoque un entre-deux, caractéristique du statut vécu par les

personnes atteintes d’une maladie rare.

a) La maladie rare : un entre-deux

Les différentes modélisations de ce qui est vécu comme la maladie sont variables. Différents
facteurs éliminent la représentation de ce qu’ils ont comme étant une maladie. Il n’y a pas de
pronostic vital en jeu, signe caractéristique de ce que serait une maladie : « Nous n'avons pas
d'organe vital de touché [3/890] » nous dit Madeleine atteinte d’un Syndrome d’Ehlers-Danlos
dont le retentissement est principalement fonctionnel. Donc pour elle ce n’est pas grave et ce
n’est donc pas une maladie. Ainsi, une maladie est censée conduire a une hospitalisation,
passage qui illustrerait la gravité qui serait propre a la maladie : « Une maladie, une pathologie
[...] cela engendre d'aller a I'hopital [9/2041] » et si les symptomes sont peu nombreux, la
représentation de la maladie n’est pas retenue. Pour Romain : « La maladie de Stargardt, en soi
elle n'entraine pas de la fatigue, ou de la fievre donc ce n'est pas vraiment une maladie
[16/2909] ». La maladie apparait alors en fonction de l’intensité des symptomes et de leur

gravité, c’est cet indice qui serait significatif.

En second lieu, la représentation du concept de maladie est une de celles proposées par
Laplantine 8¢ associant la maladie a une cause exogéne infectieuse. Pour Aurélien qui présente
une déficience sensorielle « [les] maladies [sont] dues a des causes virales, microbiennes, si

[j ai une] maladie c'est que je ne suis pas en bonne santé, mais moi, je me sens en bonne santé

186 Laplantine F., Anthropologie de la maladie, op. cit, p. 76-107.
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donc c'est pas facile comme réponse ! [11/2430] » 1l évoque donc I’idée de contagiosité qui
serait propre, d’aprés lui, a définir le concept de maladie. Son hypothese est confirmée par la
mere de Maélys qui définit le syndrome de Rett comme : « Une anomalie génétique parce que le

terme maladie en terme courant ¢a veut plutot dire contagieux [8/1841] ».

Enfin, le troisiéme argument que nous avons noté et qui permet aux personnes de ne pas
considérer qu’ils sont atteints d’une maladie est la dimension actuellement incurable,
irrémédiable de leur atteinte, puisqu’il n’y a pas de thérapeutique. Le concept de maladie est
alors défini par la capacité a étre guéri et donc a bénéficier d'un traitement quel qu'il soit : « pour
moi maladie c'est quelque chose qui est curable qui a un médicament qui est a donner pour
soigner, apres on est dans le handicap [4/1124] ». Dans ce schéma, les symptomes associés sont
des maladies parce qu’Aline a des traitements spécifiques pour les controler, par exemple pour
son épilepsie. La mere de Clotilde, atteinte d’'une Cutis Laxa, confirme quant a elle, cette
conception. Ce serait « une maladie s’il y avait un traitement, si c'est une maladie tu peux
soigner | [10/2202] », critére auquel ne répond aucune des maladies envisagées de notre
recherche. A I’inverse, pour Pascal, c’est ce caractére irrémédiable qui lui fait considérer le
syndrome de Striimpell-Lorrain comme une maladie « [...] parce que j'ai l'impression que la

maladie, je ne peux pas y faire grand chose alors que je peux gérer le handicap ! [14/2708] »

Enfin, la définition d’une maladie serait du ressort du médecin, indépendamment du ressenti de
la part du malade : « La maladie c'est difficile a dire, je ne suis pas médecin ! [11/2430] » Le
concept de maladie serait donc alors un concept purement médical, défini et devant bénéficier
d’un traitement qui en permettra d’en guérir. C’est le concept de la maladie comme disease,

comme maladie du médecin.

Ces différentes conceptions de la maladie énoncées par des malades sont toutes du coté des
conceptions « naturalistes » de la santé et de la maladie. Dans ce contexte Christophe Boorse
insiste pour retenir que la maladie est une atteinte des organes qui implique une anormalité
biologique ou autre, statistiquement repérable et objective (théorie bio-statistique de la sant¢). I1
privilégie la dimension de disease, la maladie du médecin. L’entité pathologique est pour lui
« une constellation de signes et de symptomes associée a une anatomopathologie ayant une

187

¢étiologie et un pronostic spécifique» '°’, et les pathologies seraient des états internes entrainant

187 Boorse C., « Le concept théorique de santé », trad. Giroux E, in Giroux E, Lemoine M, Philosophie de la
médecine, Santé, maladie, pathologie, tome 2, Paris, Vrin, 2012, p. 60-119.

122



Troisieme partie - Les résultats

« soit une altération de la capacité fonctionnelle normale, c'est-a-dire une réduction d’au moins
une des capacités fonctionnelles en-dessous du niveau d’efficacité typique, soit une limitation de
la capacité fonctionnelle causée par des agents environnementaux »!88, Il est surprenant que les
personnes que nous avons interrogées aient spontanément privilégié cette approche de la
maladie médicalement reconnue plutdt que celle de /’illness, la maladie de l'expérience vécue
par le malade. La recherche d’une reconnaissance et le besoin d’avoir un diagnostic précis est
probablement 1’'une des explications a cette référence médicale de la maladie, méme si,
paradoxalement, les personnes touchées ne se reconnaissent pas comme malades. Cette
hypothése se confirme lorsque nous notons que le terme pathologie est souvent employé (19
reprises sur ’ensemble des entretiens), comme s’il était moins contraignant et moins péjoratif
que celui de maladie. C’est ce qu’exprime Corinne, de petite taille « Maladie j'aime pas parce
que ¢a enferme alors que pathologie, ¢ca me met dans une case mais pas la méme que maladie

qui pour moi a un aspect plus négatif. Pathologie, on a cette maladie mais il y a plus un aspect

positif [9/2041] ».

Ces premieres réponses nous ont montré que la maladie rare n’est donc pas spontanément
considérée comme une maladie. Pourtant, elle ne rentre pas plus dans la catégorisation du
handicap. En effet, celui-ci est souvent associé au handicap moteur et a ’embléme du fauteuil
roulant : « Le handicap pour moi c'est plus moteur j'ai du mal a me dire que Clotilde a un
handicap [10/2218] ». Mais « c'est son aspect physique qui lui a donné le 80% parce que cela
peut lui empécher certains métiers, ce que son pere appelait " le délit de sale
gueule " [10/2224] ». Pour Natacha atteinte de la méme « maladie » que Clotilde, « c'est pas un

handicap, je ne suis pas en fauteuil mais je ne suis pas comme tout le monde non plus !

[13/2631] »

Cette association profane du handicap avec la situation de handicap moteur est trés souvent
partagée puisque, dans la signalétique internationale, c’est le logo d'une personne en fauteuil
roulant qui est utilisé et reconnu mondialement pour signaler des lieux adaptés aux personnes

porteuses d’un handicap ou d’une déficience quelconque.

La seconde représentation dominante est celle du handicap comme limite, empéchement : « /e
handicap c'est étre empéché de faire [7/1718] », « c'est une limitation d'activité, des difficultés,

des douleurs par exemple, des blessures a la vie, je prends cette image d'une fibre de la vie qui

188 Ibid, p. 107.
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est amoindrie, cassante [14/2710] », « une limitation d'activité, dans le sens malformation...
[16/2909] » Ces remarques, spontanées, illustrent la vision dépréciative du handicap comme

quelque chose en « moins » par rapport a ceux qui n'en sont pas porteurs.

Le terme « handicap » n’est donc pas retenu par les malades concernés pour décrire leur vécu de

la maladie rare.

Celui de déficience est évoqué une fois, faisant référence de fagon consciente ou non a la
classification internationale du handicap selon le modéle de Wood!8? (1980) : « Le handicap,
pour y avoir réfléchi je préfere le mot déficience, on est déficient visuel on n'a pas la vue
normale et apres cette déficience génere des situations de handicap mais pas tout le temps
[11/2426] ». A noter que cette évocation est faite par Aurélien qui a une déficience sensorielle,
donc une déficience d’un organe (I’ceil) secondaire a 1’anomalie génétique dont il est porteur.
Cette remarque qui évoque 1'évaluation d'une acuité visuelle inférieure a la norme et qui est
cotée comme telle, c'est-a-dire associée d'une note sur dix, nous permet d'introduire une
réflexion sous-jacente a l'ensemble des témoignages qui nous ont été confiés. Elle fait appel au
rapport a la normalité, ou plus justement a la représentation de la normalité. Ainsi, la mere de
Maéllys nous dit « Le handicap, c'est un dysfonctionnement qui empéche de profiter de la vie

comme les autres ! Ne pas étre comme les autres [8/1845] ! »

Donc la question se pose de savoir comment nommer le concept médicalement désigné par
« maladie rare génétique » puisque les personnes qui en sont atteintes ne les considerent ni

comme des maladies ni comme des handicaps.

La premicre remarque serait de remettre en cause cette question puisque médicalement ces
maladies reconnues comme telles relévent de la bio-médecine pour leur diagnostic et
éventuellement leur traitement, au minimum leur suivi. Alors pourquoi prendre en compte 1’avis
de ceux qui en sont atteints, alors qu’on ne demande pas a un sujet atteint d’un cancer s’il est
d’accord pour dire que ce dont il est atteint est bien une maladie ? La pertinence de cette
question nous a paru reposer sur I’absence d’une atteinte spécifiquement « organique », si ’on

considére I’anomalie au niveau du géne dont la représentation, nous le verrons ultérieurement,

189 ]a classification de Wood considére

- La déficience psychologique, physiologique ou anatomique.Elle correspond a l'aspect 1ésionnel du handicap.

- L'incapacité, qui est une réduction partielle ou totale d'une capacité. Elle correspond a I'aspect fonctionnel du
handicap.

- Le désavantage pour l'insertion sociale, scolaire ou professionnelle.
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n’est pas celle d’un organe. La seconde raison est probablement dans le renversement des
postures et des savoirs trés caractéristiques dans le cas du vécu d’une maladie rare génétique.
Enfin, sur le plan éthique, il est impossible de passer sous silence I’avis des personnes

concernées pour ces maladies, comme pour toutes les autres maladies.

Nous avons donc mené plus avant nos interrogations. Des pistes sont proposées lors de plusieurs
entretiens. Une maladie rare génétique serait une maladie qui est la cause d’un handicap : « C'est
une maladie qui provoque un handicap mais un handicap n'est pas obligatoirement une
maladie. C'est une maladie avec des conséquences plus ou moins importantes par exemple son
audition, mais pour moi c'est tout lié [15/2845] ». La maladie et le handicap deviennent alors
intimement liés ne se réduisant ni au concept de maladie ni a celui du handicap. Des mots

nouveaux seraient nécessaires pour marquer la particularité¢ de ces maladies handicapantes.

Cette énonciation va se décliner au cours des entretiens en ayant recours a plusieurs termes pour
évoquer ceux qui ne sont pas touchés par la maladie rare dont il est question. Ainsi, trois

qualificatifs sont utilisés : normal, classique et standard.

La normalité est évoquée pour dire quelque chose de la différence : « J'avais l'impression d'étre
pas completement normale [7/1578] », et dans le cas de la mére de Clotilde : « Moi mon attitude
était " ma fille aura la vie normale d'une petite fille normale. [10/2134] ». Enfin, la norme est
facilement évoquée dans la situation ou la différence peut étre évaluée quantitativement par
I’acuité visuelle lorsque celle-ci est devenue « hors norme » : « on est déficient visuel on n'a pas
la vue normale [...] une fonction inférieure a ce qu'elle devrait étre c'est-a-dire la "norme" qui
est cotée, de fagon restreinte [11/2428] ». Plusieurs des personnes évoquent ainsi la différence
secondaire a leur atteinte : « on me juge sur l'apparence sans savoir ce que je peux faire, en fait
je suis a part [13/2631] ». Ainsi, un point commun serait le fait de « ne pas étre comme les

autres | [8/1845] »

Le terme classique est évoqué par Corinne, de petite taille : « au niveau de l'association on ne
dit pas taille normale, peut-étre que l'on comprend mieux quand on dit de taille classique, alors
que taille normale c'est quoi ? [9/1989] » Il nous a semblé¢ qu’elle convoque dans le terme
classique ce que I’on est habitué¢ a voir, ce qui ressort de la familiarité, de I’ordinaire, du plus
courant. Il est vrai que selon les populations et les ethnies les personnes sont plus ou moins
grandes et leur taille considérée alors comme dans la normale alors qu’en France elles ne
seraient pas considérées comme telles. Corinne nous exprime la relativité sociale de la normalité
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avec ses mots : « Moi aussi je pourrai dire : " ils sont grands ! " [rires] une fois j'avais une amie
qui m'a dit : "mais Corinne elle s'est trompé de planéte ou ils sont tous trop grands, parce que
dans sa planete ils sont tous de petite taille" [9/1975] ! » Ce qui la géne beaucoup, c'est la
réduction identitaire faite a cause de sa petite taille : « C’était un probléme existentiel. J'avais

l'impression dans la rue qu'on me voyait et en méme temps qu'on ne me voyait pas [9/1919]... »

Le terme de classique exprime, ainsi, ce qui est habituel, ce qui est aussi le plus connu, telle la
musique classique qui a traversé les ages et les époques ou bien les grands classiques de la
littérature, ceux auxquels on peut faire référence, ceux qui font aussi partie de la culture partagée
par tous. Classique, c'est ne pas étre remarqué par les vétements ou les parcours scolaires ou
professionnels. Classique, c'est €tre sans caractéristique particuliére, une normalité discréte et
largement partagée, mais & nos yeux moins rigide que la normalit¢é qui est une notion
dichotomique normal/anormal. Ce qui est intéressant est que ce concept de taille classique est
utilisé dans la communication de I’ Association des Patients de Petites Tailles dont le slogan est «

accepter les différences, voir au-dela des apparences ! [9/1989] »

Un autre terme utilisé est celui de standard qui de fagon un peu différente au niveau du langage
rejoint cette notion d’habitude : « Il n'aurait jamais pu étre dans un groupe standard
[15/2797] ». Le standard est ce qui correspond a la régle communément admise, a la norme, sans
particularité ni originalité. Standard c’est ce qui va a tout le monde. Ce qui est standard évoque
ce qui est de base. Ainsi, le modele standard d'un véhicule est celui qui est de base, sans
aménagement ou adjonction particuliers. Cela permet d'identifier comme le fait le pere de
Damien la présence d'une différence qui justement ne permet pas d'étre assimilé a une situation
standard. Dans son récit, il décline dans le méme temps le terme de habituel et celui
de différent comme s’il tatonnait pour trouver comment dire au plus juste la différence de son
fils : « Pour Damien I'UPI a juste apporté du scolaire parce qu’il faisait deux jours sur

l'essentiel : lecture, écriture, calcul mais au niveau relationnel avec les autres enfants standards

zéro | [15/2811]]...] Oui, pour moi ce sont des enfants qui n'ont pas de maladie ! Mais je ne vais

pas dire normal, c'est encore plus péjoratif | Mais standard, c'est pour marquer qu'il y a une
différence, l'autre coté de normal c'est a-normal et c'est pas joli, ¢a a la méme signification, je
parle de l'école standard et pour moi c'est l'école habituelle. Mais Damien n'a eu que des amis

différents - mais qui ne se fréquentent que pendant les heures d’école [15/2815] ».
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Ces trois groupes, ainsi repérés, évoquent tous comment la maladie rare déplace aussi bien le
vécu par la personne touchée que le regard porté sur elle par la société. Ainsi, la mere de
Clotilde en parle avec virulence : « Des que tu t'écartes de la norme sociale, tu déranges et les
maladies rares, on dérange la société et c'est notre force, parce que ce sont les maladies rares,

les maladies génétiques qui feront avancer la société, c'est pour cela que je ne lacherai jamais

le morceau ! [10/2208] »

La proposition est que la maladie rare entre dans un concept particulier « c'est entre les deux, on
n'est pas classifiables ! Et c'est vrai, en particulier pour les maladies génétiques, parce qu’ils ne
savent pas dans quelle case nous ranger [10/2204] ». A la lecture des critéres évoqués tant du
point de vue médical que des malades, il apparait que la nosographie des personnes atteintes
d’une maladie rare génétique repose principalement sur la biologisation de ’atteinte (1’atteinte
génétique), la fréquence (par la rareté) et le critere de différenciation du normal qui a également
été évoqué sous les termes de classique et de standard. Tan Hacking!®® décrit « I’effet boucle »
des classifications et de leurs critéres c’est-a-dire leur retentissement sur les personnes
classifiées. Nous nous demandons si la désignation des « maladies rares génétiques » souvent
associée aux substantifs d” « errance » et de « galére » n’induit ou n’entretient pas chez les sujets

concernés, les sentiments d’exclusion et de solitude si souvent exprimés.

b) Les modéles évoqués

En analysant plus précisément le lien entre la situation vécue et I’acceés a son diagnostic ou la
compréhension de sa cause, nous avons repéré dans les entretiens différents modeles de
représentation de la maladie rare, évoqués par les malades eux-mémes. Trois modéles sont

facilement identifiables.

i) Le modéle prototypique

Le modele le plus souvent évoqué au cours des entretiens est celui de la maladie comme
expérience prototypique. Celle-ci se construit d’aprés Groleau, Young et Kirmayer'®!' a partir
d’une analogie d’expérience et non d’une connaissance théorique ou scientifique. Cette

recherche de [’autre-semblable dans sa différence, « ['autre différent-comme moi », est

190 Hacking 1., Philosophie et histoire des concepts scientifiques, Cours du Collége de France, 2001-2002.

191 Groleau D., Young A., Kirmayer L.- J., « The McGill Illness Narrative Interview (MINI) : An Interview
Schedule to Elicit Meanings and Modes of Reasoning Related to Illness Experience », op. cit.
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probablement tres liée a la rareté des maladies étudiées. Pouvoir rencontrer quelqu’un qui a eu la
méme maladie que soi est une expérience en général banale. Ici, elle devient une expérience qui
nous est apparue fondatrice tant par la fréquence avec laquelle elle a ét¢ évoquée que par la
variation des situations ou elle a pu se vivre. Cette notion peut étre rapprochée de la pair-
émulation traduction du terme anglais peer-counselling et définie comme le soutien par les
pairs. Cette dynamique est notamment en ceuvre dans les relations entre des personnes avec une
ou des déficiences physiques ou mentales, et les personnes qui connaissent des situations

semblables et qui recherchent les moyens d'accéder a une vie plus autonome. 192

Les lieux de reconnaissances prototypiques cités lors des entretiens sont variés et surprenants.
La médiatisation de la télévision, par le biais du Téléthon ou d’émission grand public type
« Ca se discute » est précisément évoquée : « quand Clotilde est passée a la TV avec " Ca se
discute" et en expliquant qu'elle avait la Cutis Laxa, et la je me suis reconnue en elle par
rapport a la peau, j'avais 30 ans [13/2587] ». La mére d’Anais évoque le méme patient que sa

petite fille, vu a la tél¢ « le petit Nico l'autre jour a l’émission *“ C’est ¢a la vie ” [1/268] ».

Le second lieu évoqué est celui des associations de patients qui fonctionnent beaucoup dans
cette dynamique de la similarité, de la reconnaissance réciproque : « Chez certains de l'asso on a
les mémes mains, une petite du Liban qui a les mémes mains que moi. Donc des faits troublants,
et quand j'étais allée aux U.S, j'avais vu ces mains [...] j'avais vu des traits similaires de la
maladie [13/2593] ». Cette reconnaissance de soi, dans des traits de la maladie chez d’autres,
peuvent justifier pour le patient la remise en cause d’un diagnostic médical qui est porté
(pourtant par une spécialiste de la maladie en question) : « Mais je ne voulais pas lui dire qu'elle
se trompait parce que j'en ai vu des ostéogéneses imparfaites, je suis allée dans l'association,
mais je n'ai pas la téte des moineaux de ceux qui ont l'ostéogenése’3 | Et quand a Lyon on m'a
dit que je n'étais pas Cutis [Laxa], j’ai dit mais moi je ne me reconnais pas dans [’ostéogénese

[13/2627] ».

Le face-a-face avec ’autre différent-comme moi permet de se sentir moins seul mais comporte
aussi avec le risque de percevoir encore plus sa différence : « Je l'ai rencontrée [I’association] a
16 ans, on m'en a aussi parlé a N. et j'ai fait ma premiere rencontre a cet dge avec des gens qui

étaient comme moi ! On arrive alors qu’on ne connait personne. Alors que moi je me suis

192 Groupement Frangais des Personnes Handicapées (GFPH) page d’accueil du site http://gfph.dpi-europe.org/
frame.html consulté le 7-10-13.

193 Maladie rare et génétique, dite aussi des os de verre, qui se caractérise pas de nombreuses fractures spontanées
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toujours vue grande [...] voir les autres nous renvoient a notre image ! Ouh la la, je suis comme

ca ! [9/1995] »

Ce face-a-face avec ’autre qui soutient c'est-a-dire ouvre et accompagne la prise de conscience
de la différence permet aussi 1’étayage d’une projection sur la vie adulte ou d’éventuelles
capacités de grossesse : « Ils me voient adulte, je pense que ¢a les rassure, ¢a leur montre que
c'est possible [9/2023] » avec parfois beaucoup d’émotion : « La premiere frangaise qui nous a
contactés c'était Y. dont les parents étaient a A.. Quand on l'a eue Clotilde était a l'hdpital et elle
a fondu en larmes de joie. Ce qui a été le plus important pour nous, c’était la premiere fois ou
[’on a rencontré un adulte ! On pouvait enfin projeter un avenir, on pouvait enfin se dire qu’elle
avait des chances de devenir adulte, puisqu’avant on était dans le flou, on ne savait pas, on ne
savait rien [10/2118] ». Cette rencontre permet de croire a un autre pronostic que celui qui a été
annonce¢ initialement, comme si I’existence vivante incarnée par un autre malade prenait valeur

de preuve scientifique.

De fagon plus formelle, les rencontres des associations de patients proposent des informations
médicales et 1’échange entre pairs « C'était un week-end avec du médical, de la féte et des
ateliers pour les parents qui ont un petit bébé pas comme les autres et qui se posent plein de
questions... [9/2001] » Ces rencontres vont concourir a une reconnaissance mutuelle et aider a
sortir de I’isolement en permettant de « trouver quelqu'un en qui on se reconnait, surtout quand
notre maladie est plus rare que rare, [...] ¢a m'a aidée a pouvoir plus parler de la maladie et

d'avoir des contacts avec les humains [13/2645] ».

La troisiéme situation fréquemment évoquée ou I’expérience prototypique se construit est la
famille, et ce de facon spécifique quand la maladie touche plusieurs membres de la méme
famille. La situation, peut étre rassurante alors que la similarité des symptomes laisse présager le
méme diagnostic : « Ca m'a rappelé que mon pére avait des problemes de cervelet et quand je
rentrais a la maison le week-end, mon pere était de plus en plus malade, et lui avait un
diagnostic d'ataxie cérébelleuse. Mais bon, je le voyais continuer de travailler, de planter ses

poireaux mais a genoux, il continuait de s'occuper de ses lapins, il semblait bien [14/2664] ».

La cellule familiale peut donc étre facilitatrice. Mais une attention toute particuliére doit étre
portée sur les représentations qu’un nouveau malade de la famille peut se faire quant a son
pronostic, au vu de ce qu’il vit ou a vécu dans sa famille. Nous pouvons noter que deux de nos
informateurs ont vécu le déces d’un frére ou d’une soeur par la méme maladie qu’eux-méme.
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Alors que pour les personnes avec un handicap acquis traumatique, les services de rééducation
sont un des lieux de cette reconnaissance entre « identiques », nous n’avons dans notre cadre eu
qu'une seule allusion de ce type. Corinne, qui devra avoir une intervention chirurgicale
vertébrale identique a celle des adolescentes qu’elle rencontre au centre, nous exprime le

194

sentiment ressenti a la vue de ce qu’elle pensait devoir vivre : « J'avais vu un halo'* quand

J'étais enfant et cela m'avait fait peur, j'étais impressionnée [9/1903] ».

Cette dimension prototypique incite le patient atteint d’une maladie rare a s’inclure dans le
collectif de ceux qu’il rencontre et qui sont différents-comme lui. Ce collectif prend parfois la
configuration de celui d’une grande famille. Cette dimension, nous 1’avons également vécue
dans un atelier d’éducation thérapeutique destiné aux patients atteints d’une autre maladie rare.
Ils sont invités dans 1’atelier a partager leurs expériences et en ressortent trés rassurés de
constater et de découvrir que ce sont les mémes mots qui sont utilisés par les autres malades, de

diagnostic identique, pour décrire leur propre vécu.

ii) Le modéle explicatif rarement évoqué

Les maladies rares évoquées dans notre corpus sont toutes dites genétiques. Le geéne est
considéré comme gene-responsable, cause directe de la maladie : « Voila deux trois ans des
scientifiques américains ont identifié un groupe de genes, responsables [15/2759] ». Cette
connaissance procede d’une meilleure compréhension et capacité¢ de faire face a 1’aggravation
de la maladie : « Pour moi ¢a a été super important d'apprendre que ma maladie est
effectivement une maladie génétique, récessive, d'apprendre que tel gene en est responsable,
qu'il y a différents types de mutations, [...] et de savoir tout le pourquoi du comment, de l'origine
de la maladie et du pourquoi elle se dégrade. [11/2390] ». Le méme patient atteint d’une cécité

progressive explique : « Pour moi c'est important de connaitre les causes de la maladie mais

c'est une démarche scientifique ! En connaissant les causes, on peut espérer y remédier, donc je

suis toujours dans l'espoir et plus que jamais ! [11/2352] »

L’identification des geénes qui sont atteints doit selon un patient étre ciblée afin de comprendre le
mécanisme d’aval de la maladie, c’est-a-dire 1’identification des protéines codées par le geéne-
responsable : « Mais ce que je disais encore voila peu de temps dans [’asso, si la découverte de

certains genes sont responsables, il n'y en a que 3 ou 4 qui ont permis de savoir quelle est la

194 Systéme de tractation utilisé en pré-opératoire pour étirer la colonne vertébrale, dans le cas de scoliose.
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protéine qui manque a cause d'eux [13/2722] ». L’action de codage des génes semble donc bien
intégrée, méme si rares (seulement deux) sont ceux qui évoquent les protéines atteintes : « La
maladie c'est l'atteinte du gene qui provoque un mauvais codage et une anomalie de la protéine,

donc il y a une relation de cause a effet directe [15/2845] ». On voit bien ici comment la

causalité est comprise, réduite a une équivalence directe entre la constitution du geéne, appelé
génotype* et I'expression (péjorative) de la maladie ou phénotype*. Ce recours au géne est une
explication fournie aux patients qui ont besoin d’une voie de compréhension de la cause de leur

maladie. Nous verrons ultérieurement que cette causalité est beaucoup plus complexe.

Le mécanisme de la survenue de 1’anomalie du gene-responsable est variable mais souvent
rapporté a I’origine de la vie : « 4 la conception il y a eu des défauts sur certains génes et cela a
entrainé la maladie, dans notre cas puisque c'est la seule atteinte [1/292] ». Cette origine sera
intimement liée au vécu de la transmission de la maladie : « une grosse question était ['origine,
donc on a souvent posé la question a mes parents de savoir s’il y avait des antécédents, donc il
n'y en avait pas et puis on les a souvent embétés - je dis cela parce qu'ils l'ont souvent vécu
comme cela - sur des mariages consanguins, parce qu’ils étaient natifs de deux villages de 18

km [11/2290] ».

Comprendre le pourquoi de la maladie semble étre une étape indispensable devant une situation
mal connue qui ne peut rentrer dans les explications du savoir populaire, des savoirs du
quotidien dits profanes. Cette quéte de compréhension permet probablement de devenir crédible,
de justifier que la maladie n’est pas « dans la téte », d’autant plus quand la maladie n’est pas
visible : « Mais oui j'ai la mutation sur le gene, sinon ¢a serait encore plus bizarre [2/604] ».
Elle participe au sentiment de soulagement souvent repéré a 1’annonce du diagnostic.
L’ensemble de 1’évocation de la cause permet de mieux comprendre la maladie et donc de
pouvoir ’expliquer tant a soi qu’a I’entourage, cette compétence de 1’explication redonne la
main au patient ou aux parents en permettant de : « parle[r] de la maladie en donnant le nom

[1/272] » et des explications en conséquence.

iii) Le destin et le hasard

Lors de nos entretiens nous avons noté que peu de malades évoquent le destin comme
circonstance explicative de leur atteinte génétique, méme s'il nous a semblé que souvent la

représentation de la maladie était évoquée comme un « état de fait ». Seule, Marine (atteinte
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d'une myopathie qui se révele a l'adolescence) tente de comprendre par une démarche de
« décodage biologique », pourquoi la maladie s’est manifestée précisément a ce moment-1a,
alors que I’anomalie génétique était présente depuis sa naissance. Sa démarche vise a
« comprendre pourquoi a l'dge de 16 ans, ce truc me tombe sur la téte [7/1708] [...] La personne
avec qui je fais cet encodage me disait que, souvent, les maladies de dégénérescence musculaire
étaient liées a la question de l'estime de soi... [7/1710] [...] ce n'est pas possible que cette
maladie soit venue comme ¢a, d'un coup ! Il y a quelque chose qui s'est passée [7/1714] ». Cette
quéte est une porte ouverte sur la possibilité, pour elle, de donner sens a cet événement-maladie
en permettant de faire des connexions entre le passé, le présent et le futur, rétablissant par-1a un
sens et une cohérence au fil de sa vie avec ou malgré la survenue de la maladie!®. C’est aussi,
dans ce cadre, prendre conscience que la maladie s’est inscrite dans une généalogie interne

propre a sa famille.

Le destin est parfois évoqué sous les termes de la malchance, du hasard « C'est pas de bol, c'est
qu’on a gagné a l'inverse du loto ! C'est handicapant et dans certains cas mortel et c'est super
rare, donc c'est carrément pas de bol ! [11/2438] » Hasard évoqué sous forme d’une loterie de la
conception : « Il y a une loterie au départ et ce n'est pas la méme pour tout le monde et méme si
on avance ils ne seront jamais au méme niveau [15/2793] ». Nous notons que le hasard a une
place importante, ce qui rend peut-étre encore plus difficile 1’acceptation de la maladie
lorsqu’elle survient par une mutation de novo non explicable. Il n’y a alors, aucune raison, autre
que le hasard, pour justifier la maladie éprouvée, qui transporte dans I'expérience de

I’incompréhension.

Ainsi, nous avons pu isoler trois modéles de représentation des maladies rares génétiques dont le
modele prédominant est celui de la représentation incarnée par le reconnaissance du méme en
["autre différent-comme-moi. Ce concept de reconnaissance va se décliner tout au long de notre
parcours. Sa non-prise en compte des le début de I’histoire de la maladie conduit a un lien
complexe avec le corps médical. Nous nous proposons d’en suivre les différentes étapes au

cours de la trajectoire médicale.

195 Saillant F., Cancer et culture, produire le sens de la maladie, Montréal, Les Editions Saint-Martin, 1988,
consulté le 30-12-2013 http://classiques.uqac.ca/, p. 287.
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Chapitre I1I - La trajectoire médicale

1. La période pré-diagnostique et les mots du corps

Nous retiendrons que le lien avec le corps médical s’initie dés la constatation des premiers
symptomes lorsque, suffisamment importants, ils suscitent de I’inquiétude et une consultation.
Le malade percoit que son corps ou celui de son enfant fonctionne anormalement. Il se sent
malade sans pouvoir en cerner la cause, mais c’est comme s'il se savait malade dés cet instant
de prise de conscience. Il s’agit d’une perception repérée a partir de la conception du

fonctionnement normal habituellement ressenti. Le malade sait que quelque chose ne va pas.

Dans le corpus des 16 entretiens, les représentations qui dominent concernent une atteinte du
corps porteur de la mutation génétique. La maladie dont parlent les personnes lors des entretiens
est trés étonnamment dépersonnalisée alors que le terme méme de « maladie » est celui qui
revient le plus fréquemment (561 citations) méme si au final, les personnes ne considérent pas
qu’elles ont une maladie ! Le terme est le plus souvent cit¢ comme " LA " maladie, objectivée
par une anomalie biologique ou génétique identifiée. Une appropriation possessive de la maladie
n'apparait que 21 fois sur les 561 citations et notamment par deux patients dont la maladie est
visible : Corinne qui est de petite taille s'approprie le terme 7 fois et Philippe qui est en fauteuil
roulant 3 fois. Cette distance a la maladie non formalisée ni développée par ailleurs peut étre
rapprochée d'une évocation du corps malade limitée aux symptomes (longtemps non identifiés
comme signes) et non au vécu subjectif. Cette constatation rejoint ce que nous avons noté
précédemment a savoir que les représentations de la maladie sont étonnamment plus du coté de
la maladie du médecin que de la maladie vécue par le malade. Les travaux de R. Goril9
évoquent « I’expropriation » du corps dont I'étrangeté intime est réduite a un objet d'examen

médicalisé par le corps soignant.

On peut faire I’hypothese que, les mots habituels pour exprimer le ressenti du corps malade sont
insuffisants pour en traduire I’expression. Ainsi, une patiente atteinte d’une maladie rare qui ne
se voit pas, nous a treés bien exprimé sa difficulté a partager son ressenti : « On m’a dit pendant

10 ans que je n’avais rien et que c’était dans ma téte et maintenant méme avec mon diagnostic,

196 Gori R., Del Volgo M.-]., La santé totalitaire, essai sur la médicalisation de [’existence, Paris, Flammarion, coll.
Champs, essais, [2005], 2009, p. 92-139.
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je ne sais pas comment dire combien j’ai mal » (t¢émoignage hors recherche). Nous avons noté
qu’il n’y a dans I’ensemble des textes que 23 citations en rapport avec le corps, dont 15 fois par
Marine (lors de I'entretien [7]) qui a fait tout un travail psychique d'acceptation vis-a-vis de ce
corps malade, « je ne me sens plus en guerre contre mon corps, je pense que j'apprendrai mieux

a l'écouter, par exemple je fais des massages et cela m'apprend a me laisser toucher pour me

faire du bien [7/1690] ».

Les évocations du corps dans sa globalité sont faites par des malades dont le handicap est
visible : « un mec m’a fait me déshabiller en prenant des photos de mon corps sous toutes les
coutures et j'ai beaucoup de mal avec ca [...] apres je suis allé a N [...] et elle m'a dit, au vu de

mon corps... [13/2587] »

En revanche, nous avons retrouvé beaucoup d'allusions au corps morcelé réduit a une zone
anatomique ou une partie de l'organe touché par la maladie, soit au total 359 citations
concernant des parties du corps ciblées : la peau, une articulation, un muscle, un organe, une
région précise du corps (oreille, genou, poumon...). Le corps alors évoqué est un corps objet,

mécanique, comme il le sera avec I’anomalie génétique.

La maladie est génétique, elle a été identifiée sur le plan clinique par ’examen du corps de la
personne touchée, elle a conduit parfois a rechercher la mutation qui en est connue, mais elle ne
peut étre visualisée autrement que par son nom et les lettres représentant la localisation de la

mutation.

Mais, outre le corps et ’anomalie du géne, identifiée ou non, lorsque les personnes évoquent LA
maladie, les récits témoignent que l'expérience vécue est celle d’un sujet qui éprouve.
Dimension du corps subjectif qui vit la maladie, le corps qui conduit a dire « je suis malade » et
qui illustre ce que Vanotti appelle « la dimension pathique »'°7 de la maladie. Expérience
humaine qui conduit a vivre, a pdtir avec et a étre bouleversé par la maladie. Le vécu propre a
chaque patient de l'irruption de la maladie dans son corps vient s'inscrire dans un « corps
subjectivé », habité par des émotions, traversé par des sentiments et en lien avec son histoire, sa
famille, ses relations, le monde qui I'entoure. Un nouveau rapport au temps s'instaure
progressivement. L’expérience de ce corps vécu et bouleversé par la maladie, son diagnostic,

son pronostic, son évolution touchent plusieurs dimensions qui s'imbriquent les unes aux autres.

197 Vannotti M., Gennart M., « L'expérience « pathique » de la douleur chronique : une approche
phénoménologique », Cahiers critiques de thérapie familiale et de pratiques de réseaux, 2006, 1, n° 36, p. 13-31.
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L'expression des sentiments, la mise en mots de ce que cela fait que de vivre la maladie, qui est
parfois « mal-a-dire [7/1729] », va laisser se dire un langage beaucoup plus habité par la forme
grammaticale du « Je » c'est-a-dire du sujet qui expérimente la maladie. C’est I’expression

grammaticale la plus souvent rencontrée spontanément dans les récits.

2. Le savoir des patients

Lors des entretiens et tout particulierement avec les parents d’enfants atteint d’une maladie rare,
est apparue une suspicion d’un dysfonctionnement bien avant que ne soit évoqué un diagnostic :

« On a eu des doutes sur le fait qu'il y avait quelque chose qui ne marchait pas puisque a 18

mois elle ne marchait pas [8/1779] », « j'ai 4 enfants, Aline est la 3eme de mes 4 enfants je me

suis vite aper¢u qu'il y a un probléme de développement, en plus je suis éducatrice spécialisée et

Jj'ai travaillé avec les enfants longtemps [4/957] ». Ce « savoir » que nous repérons a la suite des

travaux de Herzlich, Jodelet, Moscovici, Durif-Bruckert, comme savoir profane, usuel, savoir du

198

quotidien ”° s’oppose dans les expériences qui nous ont été confiées au savoir médical.

L’opposition prend initialement la forme d’une parole réconfortante, rassurante du médecin qui

banalise les constatations faites par les parents : « On avait l'avis du pédiatre qui nous rassurait

"

et nous disait : " vous savez chaque enfant est unique, a son rythme, ne vous inquiétez pas

[8/1783] » ou bien « Des mois sont passés, notre pédiatre disait : *“ les enfants il y a des petits
retards mais sans plus > [15/2741] ». Le diagnostic n’est posé que lorsque Damien aura 5 ans.
Ces postures sont vivement reprochées par les parents une fois le diagnostic posé€, souvent tres

ou trop tardivement.

L’opposition du savoir profane au savoir médical a été tres développée dans le récit de la mere
d’Aline car elle s’est retrouvée face a un spécialiste neuro-pédiatre « qui ne nous a pas
écoutés », qui ne voulait pas entendre ses interrogations. Il a réfuté catégoriquement
I’éventualité qu’elle évoquait, suite a un compte rendu d’examen de routine fait par un médecin
non impliqué dans le suivi clinique habituel d’Aline. Ne connaissant pas la maladie, la maman
se renseigne et trouve une association de patients « j'ai trouvé une association et ils donnaient

des criteres de la maladie et quand je l'ai vu je me suis dit " ma fille elle a ¢a " il y avait toute

198 Haas V., [dir] Les savoirs du quotidien, Transmissions, Appropriations, Représentations, op. cit,
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une liste des criteres et de symptomes qu'ils décrivaient et que je trouvais, bon c'était ma fille | "

[4/969] ».

Dans le récit de la mére d’Aline, nous relevons le role de 1’information trouvée sur le Net :
« Moi, je connaissais pas du tout ce nom la, et je suis allée sur l'Internet et bien siir par Internet
on trouve tout et n'importe quoi, j'en étais bien consciente, mais il y avait quand méme des
criteres [4/969] ». Cette source d’information est évoquée par plusieurs personnes « je leur ai
expliqué, je suis allé sur Internet pour leur expliquer [12/2484] ». Elle contribue au savoir
profane en opposition au savoir académique méme si certains vérifient ce savoir-la aupres de
leur spécialiste : « Oui, mais comme il y a un peu tout et n'importe quoi [sur Internet], j'ai
préféré pouvoir a chaque fois verifier avec le Docteur X. l'information que je trouvais et ne pas
rester seule devant mon écran, face a des infos dont je n'ai pas la compétence de savoir si l'info
est bonne ou non [7/1748] ». Cette confrontation constructive a permis au fil des années une
relation thérapeutique qui devient basée sur une totale confiance et sur 1’échange des
connaissances méme si les avis différent parfois, mais chacun peut en parler, se remettre en
question : « Du coup, on a un rapport d'égalité, car moi, je ne sais pas et lui non plus, et on

avance avec nos incertitudes et nos questions [7/1752] ».

Cette irruption d’un savoir mis a disposition de toute personne est maintenant une donnée
incontournable de ce partage des connaissances'®® d’autant plus important que la maladie est

rare et méconnue méme par le corps médical.

L’irruption de I’'information par Internet peut intervenir deés cette phase pré-diagnostique, ou il
ne s’agit pas alors a proprement parler d’une connaissance ou d’une information a propos de,
mais d’une conscience intime (d’autant plus si elle est parentale) qu’il y a « quelque chose qui
ne va pas », et ce que dit le médecin ne correspond pas a « ce qu’elle a ma fille ». L’intuition
prend sa source dans le terreau du savoir profane des parents, il n’est pas acquis du jour au
lendemain mais se fait par approches successives, par tdtonnements : « On ne savait pas si
c'était une maladie connue ou pas mais moi je savais trés bien que c'était une maladie
génétique, méme si on n'avait pas mis un nom [15/1825] ». C’est éventuellement dans ce temps
que le malade, qui se pergoit comme tel, décline les symptdmes qu’il ressent et obtient par le

moteur de recherche une ou deux propositions diagnostiques®®.

199 Weber J.-C., « L’impact de I’Internet sur la relation médecin-malade », Ethique et santé, 2012, 9, p. 101-106.

200 Greenwald R., « And a Diagnostic Test Was Performed », N. Engl. J. Med. 2005, november 10, 353, 19, p. 2089.
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Un autre niveau du savoir des malades se constitue lorsqu’un diagnostic est posé et que le
patient ou les parents vont alors chercher de I’information complémentaire a celle donnée par le
corps médical. Il s‘agit alors de la participation a la reconnaissance du patient qui acquiert une
expertise de sa maladie : « [’asso nous a beaucoup apporté avec la fierté d'entendre un jour un
généraliste me dire " mais la maladie vous la connaissez mieux que moi ! " ¢a c'est gratifiant
[10/2198] ». Cette expertise permet d’assurer une meilleure prise en charge, tout
particulierement dans les situations d’urgence : « Je prends Anais et je vais aux urgences avec
toute ma documentation sur les conséquences d'une plaie dans le cadre d'un SED, ce qu’il faut

faire et ne pas faire et j'apporte ¢a et j'explique au médecin [1/136] ».

Le dernier savoir repérable est encore différent lorsqu’il est issu du partage de leur vécu avec
d’autres patients ou parents et leur manicre de faire face a la maladie. Il s’agit d’un savoir
phénoménologique de la maladie, celui partagé sur les forums, les livres et témoignages des
patients. Son recours peut permettre le soutien entre pairs au titre d’un « soutien social en
ligne »*°! dans les forums permettant un échange d’expérience et de soutien : « Ce que
permettent précisément les forums de discussion, dans les échanges avec ceux qui ont vécu des
situations du méme type, qui ont pu surmonter cette absurdité qui surgit dans un parcours de vie,

resituant ainsi la maladie dans son contexte anthropologique et relationnel » 2%2,

Ainsi, trois types de savoirs des patients se conjugueraient : le savoir intuitif profane, le savoir
de I’expertise et le savoir phénoménologique ou savoir expérientiel??3 associant le soutien et les
¢changes d’expériences pour mieux faire face a la maladie. C’est bien cette conjonction qui va
enrichir tout particulierement le savoir profane de ces patients, toujours en mouvement et qui va

se moduler selon toutes les informations recueillies.

C’est dans ce contexte que s’inscrit le temps de 1’annonce du diagnostic. Ce temps peut
s’étendre sur plusieurs années avant de conduire a 1’énonciation du diagnostic. C’est cette
relation avec le corps médical que nous nous proposons maintenant de présenter a partir des

dires des parents et des patients.

201 La Coursiére S.-P., « A theory of online social support », Adv. Nurs. Sci. 2001, 24, p. 60-77.

202 Quinche F., « Sites Internet santé : vecteurs de normes santé ou lieux de contestation ? », Philosophia Scientice
consulté le 12-10-13 sur revues/org

203 Jouet E., Flora L., Las Vergnas O., « Construction et reconnaissance des savoirs expérientiels des patients, Note
de synthése », in Jouet E., Flora L.. Usagers-experts, la part du savoir des malades dans le systeme de santé, Saint
Denis, Université Paris 8, Pratique de formation : Analyses, n° 58-59, Janvier - Juin 2010, p. 13-94.
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3. Les retards diagnostiques

204 ont objectivé les retards diagnostiques constatés en matiére de maladie rare

Plusieurs travaux
génétique. De nombreuses erreurs ou incertitudes diagnostiques sont rapportées comme
responsables de ces retards. Ils sont évoqués a plusieurs reprises, lors des entretiens. Le délai va
jusqu’a « neuf ans [4/995] » ou bien pour Natacha « ¢a fait 40 ans que l'on me sort des
diagnostics différents [13/2627] », ou pour Pascal « dans l'année qui a suivi j'ai eu mes premiers
symptomes avec mes pieds qui butaient, qui raclaient le sol. J'ai vu mon généraliste qui m’a

renvoyé a d'autres et ¢a pendant plusieurs années jusqu'a ce que je passe un scanner du cervelet

qui montrait une atrophie [14/2662] ».

L’errance se manifeste par la consultation de nombreux médecins « pendant un an, on est passé
d'un spécialiste a un autre, ou j'ai fait tous les examens possibles et inimaginables, des
scanners, radio, PL, IRM jusqu'au moment ou j'ai abouti chez le Dr X. qui a fait faire d'autres

examens dont des EMG [7/1563] ».

Ces postures conduisent a un retard diagnostique si les symptomes ne sont pas pris en compte
mais elles peuvent aussi conduire a ce qu’un faux diagnostic soit pos¢, telle que 1’hypothése
d’une maltraitance d’enfant dans la situation de la mére d’Anais : « [le médecin] a commencé a
compter le nombre de bleus et a les mesurer : ““ comment elle s'est fait ¢a, et pourquoi il y en a
autant, comment ¢a s'est passé, ils sont la depuis quand ? > 1/54 [...] on nous accusait de
parents maltraitants et elle a commencé a nous dire : * je vais en référer a mes
supérieurs > [1/59] ». Pour Aline, un faux diagnostic de syndrome d’Angelman?2%’ est maintenu
pendant plus d’un an et demi. Dans la situation d’Aurélien c’est d’abord un diagnostic de
déficience mentale qui est évoqué alors qu’il est atteint d’une déficience visuelle dés 1’enfance :
« 1l a fait un examen de l'@il et le probleme de la maladie est que, surtout a cet age-la, il n'a pas
vu d'anomalie au niveau oculaire. Donc ce qu'il a suggéré a mes parents c'est que j'avais peut-

étre une déficience mentale [11/2278] ».

204 Une enquéte d’Eurordis (EurordisCare 2 : http ://www.eurordis.org/fr) sur les retards de diagnostic des maladies
rares a révélé, s’agissant de la maladie d’Ehlers-Danlos, qu’un malade sur quatre avait attendu plus de 30 ans avant
d’avoir le bon diagnostic. 40 % des malades participant a I’enquéte ont regu un diagnostic erroné avant de recevoir
le bon. Parmi ces derniers : un malade sur six a subi un traitement chirurgical fondé sur ce diagnostic erroné et un
malade sur dix a subi un traitement psychologique ou psychiatrique fondé sur ce diagnostic erroné.

205 Maladie neurogénétique caractérisée par un déficit intellectuel sévére et des traits dysmorphiques.
138



Troisieme partie - Les résultats

Un climat difficile et délétére s’installe alors entre les patients et le corps médical. Il peut étre
difficile a ces patients de retisser la confiance nécessaire, dans la suite de leur vécu de la
maladie, parce que tres dégus, ils n’en attendent plus rien : « si j'attends apres eux, eh ben il n'y
aurait rien, rien de rien [1/244] ». Et évoquant le réle du médecin généraliste déconsidéré :
« C'était un vieux médecin, il connaissait pas du tout la maladie, mais il est adorable, tres bon,
mais non c'était le médecin traitant, c'est tout ! [8/1827] » Pourtant les attentes et les besoins
restent nombreux : la meére d’Anais souhaiterait « qu’il [le médecin généraliste] s'intéresse a la
maladie et que je sois orientée correctement, pouvoir en parler, qu'il écoute [1/160] ». Des
déceptions et des sentiments de rejet et d’incompréhension peuvent s’installer et compliquer le

vécu de la maladie, avec de graves tendances dépressives, tant qu’elle n’est pas reconnue.

4. Un médecin spécialiste porte le diagnostic inespéré

C’est dans ce contexte d’errance : « beaucoup d'errance, des personnes malades qui ont des
symptomes et la rareté font que leur médecin ne connait pas la pathologie [1/311] » que, un
jour, le diagnostic peut étre posé lors de la rencontre d’un spécialiste qui, lui, n’hésite pas a

nommer la maladie.

Nous avons été frappée par la répétition du caractére décrit comme une irruption du diagnostic
posé par un médecin qui se trouvait 1a au bon moment et qui a pu faire le plus souvent un
diagnostic de coup d’ceil ou de mémoire. Les descriptions ont eu une similarité assez frappante,
qu’il s’agisse du diagnostic d’un enfant ou d’un adulte. Amélie, 38 ans, consulte réguliérement
le service des urgences pour des entorses ou elle s’entend dire que « c’était dans ma
téte » [6/1383] jusqu’a ce qu’elle rencontre un médecin généticien spécialiste de sa maladie :
« la neurologue m'a fait des tas d'examens, elle ne trouvait rien mais en m'examinant elle m'a
trouvée hyperlaxe et m'a dit *“ ¢a me fait penser a une maladie qui s'appelle le SED et je vous

conseille d'aller voir le prof H. a L. [6/1357] ».

Nous avons retenu dans ce contexte d’errance diagnostique et de la rencontre du médecin, le
récit trés détaillé de la mere d’Anais, pour qui les conséquences d’une erreur diagnostique ont
failli étre dramatiques. Anais, trois ans, présente des hématomes inexpliqués et est hospitalisée
pour bilan : « Dans le service a ce moment-la il y avait une autre pédiatre qui voyait ce ramdam,

qui est allée voir Anais, elle est allée voir l'enfant et a priori ¢a lui a fait penser a quelque

139



Troisieme partie - Les résultats

chose, elle ne nous en a pas parlé tout de suite, mais voila elle a temporisé sa collegue pour ne
pas déclencher la procédure de maltraitance tout de suite [1/63] [...] La pédiatre que ¢a a
interpellée nous a posé des questions, elle a examiné sa peau et a vu que c'était pas forcément
de la maltraitance, et ¢a lui a fait penser a une maladie dont elle avait entendu parler - je ne
crois pas qu'elle en avait vu de cas - dans un autre service voila plusieurs années de ¢a, et elle
nous a parlé du SED [1/75] », et c’est grace a ce médecin que la machine infernale d’un faux
diagnostic de maltraitance s’inverse : « Le rendez-vous avec le généticien s'est tres bien passé, le
Dr Mi. est resté dans la salle d'attente et le diagnostic a été posé par le prof P. : le diagnostic du

SED de type classique et a partir de la, nos ennuis ont été terminés [1/85] ».

Ce qui est frappant dans ce récit est le passage d’un vécu ou le médecin initial enquéte, harcele
par de nombreuses questions pour savoir comment les « bleus » sont survenus. Il prend 1’enfant,
(que la mére dans ce début du récit appelle I’enfant et non Anais) écarte le pere, la sceéne est tres
violente et le rythme méme des phrases utilisées est un style haché, bref, avec des successions
d’actes incompréhensibles pour les parents pour qui c’est « le branle-bas de combat » avec le
spectre « qu’on [leur] enleve l'enfant, qu’on [les] envoie en prison [1/71] ». Tout le service
semble mettre les parents en accusation : « 4 partir du moment ot on est rentrés dans le service
tous les soignants ont été monstrueux avec nous, dans le service on était les parents bourreaux

qui maltraitaient cette petite fille [1/81] ».

En opposition de cette évocation brutale de I’hospitalisation et de suspicion de maltraitance,
nous entendons le récit de la consultation avec le généticien qui va poser le diagnostic. C’est un
vécu ou les mots et le savoir-faire médical sont présents, avec un rythme beaucoup plus lent
comme si le temps avait été pris pour que le diagnostic puisse étre enfin porté : « Il a fait un
examen clinique d'Anais, il a touché, ses bras, sa peau, il a regardé la laxité des mains, genoux,
pieds, il a tout regardé et pour lui il n'y avait pas a tortiller et c'était un SED classique
[1/375] ». A partir de ce moment la mere peut renommer sa fille par son prénom, comme si le
fait d’avoir un nom sur la maladie de I’enfant, et une explication qui innocente les parents,

permettait paradoxalement a la filiation d’étre réinvestie.

La rencontre avec LE médecin qui peut faire le diagnostic est évoquée par la maman de Maéllys
pour qui un diagnostic de syndrome de Rett a été porté a ’age de deux ans : « la on est tombé
sur un meédecin magique, le Docteur R. qui avait vu un cas comme elle et il a tout de suite dit, et

fait le diagnostic de la maladie [...] “ j'ai vu une petite fille qui a les mémes symptomes que
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votre fille ” et c'est le premier a avoir mis un nom sur ses symptomes [8/1787] ». Le médecin
devient un magicien lorsqu’il est capable de faire « un tour » que nul autre avant lui n’a su
réaliser, en trouvant la bonne carte identifiant la bonne maladie, carte enfouie au milieu de 8 000
autres cartes de maladies rares d’origine génétique ! Ou encore dans la situation de Damien, vu
apreés de multiples consultations pendant dix ans, auprés de nombreux spécialistes « On a été
dans l'expectative pendant dix ans, le temps qu'on a passé en rendez-vous médicaux ou l'on ne
nous disait pas la méme chose a droite, a gauche ou bien quand on nous disait “ que l'on
regardait trop notre fils  [15/2789] ». Mais, un jour, il a rencontré « un médecin qui s'appelle le
Docteur T. Elle est généticienne et la premiere fois qu'on I’a vue, elle nous a dit : “ vous voulez
connaitre ce qu’a votre fils ? ” et elle nous a dit tout de suite par la morphologie du visage, le
syndrome dont Damien était atteint : le Kabuki [15/2755] ». Cette rencontre est décisive dans la
prise en charge de Damien, fait qui nous a été précisé par les deux meres dont les filles ont un
syndrome de Rett. Le fait que le diagnostic soit pos¢€ a conduit a une réorientation de I’accueil

en structure adaptée au handicap présenté.

Cette hésitation du diagnostic est aussi évoquée par Fred, atteint d’une amyotrophie spinale, qui
a son diagnostic précis a I’age de sept ans. La aussi, nous notons le caractére immédiat du
diagnostic lorsque le médecin connait : « Je n'arrivais pas a maintenir la téte, donc, a un an, ¢a
a inquiété mes parents qui ont fait faire plusieurs analyses. On est d'abord allés a Mon. ou 'on
habitait, et ce n’est qu’a sept ans, a L. ou a été fait le diagnostic immédiatement, a [’H. par le

prof H. [5/1275] ».

Dans ce temps de recherches et d’incertitudes, les malades sont a la recherche d’hypothéeses, de
pistes qui évoquent une posture dynamique. On cherche, on infirme ou confirme mais on
continue de chercher : « explorer une derniere piste avec une biopsie, [...] il a abandonné cette

!

piste. On a rencontré a nouveau le neuro-pédiatre et j'ai soumis cette piste " écoutez il y avait

l'électro et il y avait cette piste-la et je pense que Aline a ¢a...” [4/971] ».

Au cours de ce parcours parfois labyrinthique, plusieurs ont pu avoir leur diagnostic par une
rencontre qualifiée de « magique » parce qu’inespérée, d’autres malgré la rencontre avec le
spécialiste mondial de leur maladie ont di attendre encore longtemps avant d’avoir une certitude
diagnostique. L’histoire de Natacha est caractéristique : « il a fallu 30 ans pour qu'on pose le
diagnostic sur “ je ne suis pas bien, je me déboite dans tous les sens” et le fait que ce n'était pas

dans ma téte ! [6/1363] » et elle continue : « ¢a fait 40 ans que l'on me sort des diagnostics
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differents [13/2627] ». Ce n’est que trés récemment qu’une mutation identifiée chez elle aurait
permis de faire une nouvelle hypothése qui serait « une forme nouvelle de Cutis Laxa, mais
laquelle ? [13/2597] ». Cette quéte du diagnostic est autant son combat que la maladie elle-
meéme. Pour elle il s’agit d’'une quéte d’identité, de I’origine, de savoir qui elle est vraiment en
sachant ce qu’elle a vraiment : « J'aimerais bien savoir avant de mourir, c'est comme je disais
« j'espere qu'on arrivera a savoir vraiment avant de partir, méme si ¢a ne va pas régler mes
problemes |[...], mais c'est comme celui-la qui recherche, savoir d'ou il vient, s’il s'appelle bien,

c'est une recherche d'identité quelque part et c'est important de savoir [13/2627] ».

Ces différents parcours insistent sur les méandres médicaux pour trouver le spécialiste qui fera
sans difficulté I’identification de la symptomatologie en lien avec une maladie connue. Nous ne
ferons qu’évoquer les malades pour qui cette démarche de nomination n’est pas possible car la

maladie n’est pas encore identifiée sur le plan génétique.

Ce temps du diagnostic est donc un moment important, un événement dans la vie du malade.

Son annonce est le sujet du chapitre suivant.
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5. L’annonce diagnostique

Nous nous sommes attachée au vécu du moment de 1’énoncé du diagnostic, qui est beaucoup
plus qu’une simple annonce. Ce moment laisse une trace précise, le patient se souvient des
conditions de I’annonce et par qui elle a été faite, les mots qui ont été employés : « Je me

“«“

souviens quand le Docteur X. nous a annoncé le diagnostic... tu as une
myopathie ” [7/1570] ». « Je m'en rappelle, on était dans une salle a part, et le chirurgien nous
a pris moi et ma maman et nous a expliqué ma pathologie [9/1885] ». La date reste gravée : « le
7 juillet 2009 ! Enfin un nom ! Pour moi ¢a a été un soulagement, ¢a fait peur de s'entendre dire
"vous avez telle maladie ! " mais quand ¢a fait 30 ans que vous avez plein de choses et que vous

!

ne savez pas ce que c'est, le jour ou l'on dit " c'est ¢a ", c'est un soulagement ! [7/1449] » Cet
instant reste présent : « je crois que cela m'a marquée comme si on m'avait imprimé quelque
chose dans ma peau [7/1570] ». A partir de ce moment-la un nom est donné, c’est le temps de la
césure qui marquera un avant et un apres 1’énonciation du diagnostic. Nous ne pouvons que
rapprocher cette image forte d’impression cutanée a celle du marquage au fer rouge des

galériens antérieurement évoqués.

Nous pouvons noter dans ces récits combien les sentiments sont mélés entre la peur de ce que le
diagnostic peut porter comme évolution et le soulagement qu’un nom soit posé : « Un
soulagement, vraiment, en méme temps, on était triste. C'était la fin d'une recherche et au final,
c'était un soulagement car au moins tout son comportement était expliqué [8/1795] ». Le
moment venu, le diagnostic est posé par le spécialiste, le plus souvent par un généticien : « le
diagnostic a été posé par le prof P, le diagnostic du SED de type classique [1/85] ». Pour
Amélie : « On ne peut plus dire que c'est dans ma téte et ¢ca a été posé [6/1395] ou pour
Corinne : « A N. on a posé le diagnostic, une dysplasie spondylo-épiphysaire congénitale

[9/1876] ».

Apres I’acte de nomination, mettant un terme a la recherche d’un diagnostic, le premier
sentiment le plus souvent évoqué est paradoxalement celui du soulagement : « Je ne devais pas
me réjouir qu'elle a le syndrome de Rett mais quand je l'ai su, j'étais contente [4/1098] ». Le
diagnostic permet de comprendre le pourquoi des symptomes qui pouvaient jusque-la sembler
venir de nulle part, sans cause : « Un soulagement, enfin on avait la réponse a toutes nos
interrogations, on a compris ce qu’avait Anais, pourquoi il y avait ces bleus, qui ne partaient

pas [1/89] ». Ce qui soulage est donc aussi de pouvoir adapter la prise en charge : « c'est
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important de pouvoir mettre le nom sur la maladie, ¢a soulage et du coup pour elle tout allait
mieux a partir du changement d'établissement ou tout est fait pour elle. On a rencontré des

professionnels qui avaient I'habitude des enfants polyhandicapés [4/1098] ».

Ce soulagement semble avoir un lien avec I’importance de la nomination de la maladie : « on
avait un nom de la maladie c'était déja quelque chose [10/2106] », « le fait que l'on puisse
mettre un nom dessus [...] [15/2831], » ou encore pour Amélie : « avec le nom de la maladie,
elle existe [6/1395] ». Nommer la maladie serait un « énoncé performatif » qui aurait, ainsi, le
pouvoir de rendre la maladie réelle parce que reconnue par la médecine. Ce serait donc dans
cette représentation la médecine qui, par son énoncé, son « dit », rend la maladie « efficace »2%.
Ce qui n’est en rien le pouvoir réel de la médecine qui ne fait que nommer une maladie qui
existe indépendamment de son énoncé. Cette remarque, illustre combien I’attente de la
reconnaissance et de la nomination par un « sachant », détenteur d’un savoir reconnu, est un

point essentiel du vécu d’une maladie rare.

Connaitre et nommer permettent de comprendre et en conséquence de mieux faire face a la
maladie. Ce besoin de compréhension redonne en quelque sorte la possibilité au malade de
reprendre la main sur ce qui jusque-la détruisait sans explication : « la génétique m'a permis de

comprendre ma maladie, elle permet de poser un nom [13/2637] ».

Mais méme si I’annonce du diagnostic peut étre vécue comme un soulagement, son annonce
peut aussi €tre vécue comme trés violente surtout si un pronostic vital est sous-entendu et
qu’aucun soutien n’est prévu aprés I’annonce : « une fois la porte fermée, personne qui aurait
pu me dire *“ madame vous venez d'avoir une annonce violente, est-ce que je peux vous aider a
quelque chose ? ” [10/2078] on nous a tout déballé sur toutes les formes de Cutis Laxa, avec
tous les symptomes associés de toutes les formes, c'est- a-dire en gros il n'y avait rien qui allait,
tous les orgamnes pouvaient étre atteints y compris un retard mental et avec une épée de
Damocles d'emphyseme et voila... “ Allez démerdez vous avec ¢a ! 7 [10/2082] » Dans cette
situation précise, nous pouvons noter que 1’avenir est présenté comme impossible a envisager, a
¢laborer. Il n’y a pas d’ouverture vers des possibles autres que I’atteinte progressive de
I’ensemble des organes. Aucune piste d’espoir n’est ouverte. Ce qui peut aussi étre noté est que,
a I’époque, la maladie étant trés mal connue, les parents de Clotilde n’ont pas eu la possibilité de

demander un autre avis. Ils demandent s’il existe une association, d’autres malades suivis, un

206 Austin J.-L., Quand dire ¢ est faire, trad. Lane G, Paris, Le Seuil, coll. « Points », n° 235, [1962], 1970.
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traitement, des recherches médicales. Il leur est répondu par la négative [10/2086]. C’est donc
une immense solitude jusqu’a ce que Clotilde participe au Téléthon en 2000 : « Jusqu'a ce
qu'elle ait 8-10 ans on est resté tout seul [10/2108] ». Dans les suites, ses parents ont créé¢ une
association internationale pour permettre aux malades de se retrouver, se soutenir et partager

entre eux.

Pascal évoque également le mouvement de chute dans lequel il se sent entrainé a 1’annonce
diagnostique : « Le fait d'avoir un diagnostic, je ne suis pas sur que pour moi cela a été
important et en tout cas pas un soulagement parce que, avant le diagnostic je n'étais pas si
inquiet que cela, je faisais avec et malgré le risque héréditaire, l'inconnu, j'avais vécu des
choses extraordinaires. Pour moi cela a été un moment tres dur, pourtant elle a pris toutes les
précautions pour rendre les choses le mieux possible, mais le ciel m'est tombé sur la téte
14/2670 [...] une sorte de plongée dans le trou noir [14/2672] ». Le diagnostic engouffre Pascal

dans I’angoisse.

Le temps de I’annonce comporte 1’énoncé du nom de la maladie, souvent évoqué comme un mot
incompréhensible : « [le médecin] nous a parlé du SED. J'ai rien compris quand elle I’a dit.
[J’ai demandé] “ de quoi ? quelle maladie ? > [1/77] » 1l faudra beaucoup de temps pour
apprivoiser ce nom propre qui deviendra compagnon de route « La, c'est le professeur D. qui
nous dit : “la il y a quelque chose, elle a probablement dit élastolysis > mais avec des termes
savants que je n’ai pas compris a ce moment-la ! [10/2076] » Pascal ne comprend pas et regoit
un nom de maladie dont il n’a jamais entendu parler ; il réagit pour tenter d’en savoir plus et de
comprendre ce dont il s’agit : « Mon réflexe a été d'aller a la bibliotheque de I'hopital pour me
documenter sur le Striimpell-Lorrain [13/2668] ». Cette incompréhension du nom de la maladie
différencie ce que serait ’annonce d’une maladie connue telle que le cancer qui est
immédiatement associé a la gravité. Ici, il faut de nombreuses explications pour comprendre et

appréhender la réalité du devenir qui le concerne en tant que sujet.

Nous nous proposons de repérer trois temps de cette consultation d’annonce qui a été précédée

de plusieurs mois ou années de recherches diagnostiques :

- le premier temps est celui du diagnostic qui est le plus souvent associé¢ au soulagement car ce

moment était attendu depuis tellement longtemps ;
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- le second est celui de I’énoncé du nom de la maladie, souvent un nom totalement inconnu,

parfois méme incompréhensible. C’est le temps de la nomination ;

- le troisiéme est celui du pronostic qui, s’il n’est pas habité par un espoir quel qu’il soit, est le

temps de I’effondrement.

Le diagnostic est dit, énoncé. Le patient a vécu un moment décisif dans sa vie. Il entre dans une
période différente de sa vie, ou il expérimente les retentissements de la maladie dans sa vie

quotidienne.

Ce temps est celui d’un bouleversement existentiel que plusieurs des témoignages ont associ¢ a
des épisodes terrifiants qui s’abattent sur une population, sans qu’aucune action de défense ne
soit possible : « Tu t'imagines, c'est une tornade, un tsunami, un tremblement de terre quand il y
a tout a la fois et puis tu rentres tout seul et demerde-toi avec ! [10/2098] /...] c'est pas normal
[...] qu’on fasse des annonces pareilles et qu'on laisse les gens seuls se démerder avec des

catastrophes pareilles sans personne pour les entourer, les accompagner, les aider...[10/2114] ».

Pascal, lui, a recours a I’image angoissante qui obscurcit I’avenir et dont il faut s’extraire pour
pouvoir continuer de vivre : « le ciel m'est tombé sur la téte [14/2670] », une plongée dans le
trou noir, c’est l'inconnu dans lequel m’engouffre ce diagnostic, mais surtout la noirceur qui
[’entoure [...] Il m'a fallu quelques mois pour digérer et commencer a chercher de quelle facon

je pouvais m'en sortir [14/2674] ».

Ces métaphores de désastres naturels, qui échappent a toute maitrise humaine, évoquent
combien le diagnostic peut étre vécu comme une catastrophe, comme la précipitation dans le
chaos, et combien les patients et leur famille ont besoin d’étre soutenus apres son énoncé. Les
métaphores de la chute sont pour Gilbert Durand « solidaires des symboles des ténebres et de

I’agitation »2%7. Vivre avec le diagnostic, c’est bien chercher le chemin pour sortir des ténébres.

207 Durand G., « Les visages du temps », Les structures anthropologiques de I’'imaginaire, Paris, Dunod, [Bordas,
1969], 1992, p. 122.
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6. Levécu d’une relation conflictuelle

a) Errance et galere

Nous avons déja évoqué le temps parfois trés long nécessaire pour arriver a ce que le diagnostic
d’une maladie rare génétique soit porté. Les termes d’errance et de galére sont explicitement

usités pour exprimer ces difficultés diagnostiques. En résumant ce qu’est une maladie rare la

maman d’Anais nous dit « Beaucoup d'errance, des personnes malades qui ont des symptomes
et la rareté font que leur médecin ne connait pas la pathologie, il faut avoir un médecin a
[’écoute [1/323]», et Pascal a propos de son ami : « I/ est sorti de ['errance diagnostique, il vient
d’apprendre sur quel terrain se battre, il commence a pouvoir adopter des stratégies plus

adaptées, enfin une voie s ’ouvre devant lui... » [14/2736] ».

A I’errance est associée la galére : « Cela faisait 7 mois ou j'ai galéré en mettant l'accent sur la
fatigue [12/2455] », « si on n'avait pas eu ce médecin on aurait galéré » [8/1815] ».
« Aujourd'hui avec les centres de références on a des outils extraordinaires, s'ils avaient existé a

l'époque, on n’aurait pas vécu les mémes galeres ! [10/2122] »

Il est étonnant de retrouver associés ces deux termes qui évoquent tous les deux 1’exclusion, la
mise hors du champ de la société. L’expression d’errance diagnostique est passée dans le
langage courant et est méme utilisée dans les rapports officiels concernant les maladies rares?®®.
Ces termes a forte connotation imaginaire font allusion & un temps interminable, un

cheminement sans fin, une absence de reperes ou une perte d’identité.

Un rapide coup d’ceil sur ces imaginaires et sur I’histoire de ceux qui furent des errants peut
nous aider a cerner ce que les mots d’errants et de galéres portent comme représentations du
vécu des maladies rares. Les errants d’aujourd’hui sont ceux qui sont évoqués par la
dénomination des « sans domicile fixe », devenus les « sans-abris ». L’évolution des
dénominations de cette population dans I’histoire passe par les termes de vagabonds, clochards
ou mendiants. André Guesclin®® y consacre une étude trés contemporaine, y faisant évoluer la

problématique de la marginalité et de I’exclusion. Nous pouvons y associer tous les migrants

208 Plan National Maladie Rare, Qualité de la prise en charge : une ambition renouvelée, 2011-2014, p. 4 et 34.

209 Guesclin A., D ailleurs et de nulle part, Mendiants vagabond, clochards, SyndromeF en France depuis le Moyen
Age, Paris, Fayard, 2013, p. 14.
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contemporains. Ces exclus sont marginalisés de la société, souvent la cible d’a priori négatifs et

dépréciatifs, facilement stigmatisés comme des « bons a rien, des feignants, des assistés ».

S’ils sont « sans » c’est qu’ils n’ont pas encore trouvé ou bien ont perdu ce qu’ils avaient,
caractere toujours valable pour évoquer les nouveaux pauvres de notre société actuelle. Ainsi, ce
qui les caractérise est d’€tre en recherche, en quéte. Recherche de 1’indispensable pour survivre,
que ce soit pour les actes essentiels de la vie quotidienne : le minimum pour manger, s’habiller,
se laver, se loger, se soigner. Errer c’est aller d’un endroit @ un autre a la recherche de ce
minimum indispensable pour survivre. Au Moyen-Age c’est étre « sans aveu » c¢’est-a-dire sans
que personne ne puisse se porter garant de vous. L’errant est ainsi celui qui n’est reconnu par
personne, sans référent, souvent associé¢ a I’image du vagabond. La représentation sociale de
I’époque est stigmatisante et excluante, I’errant est considéré comme un marginal, un misérable.
Il fait peur et est fréquemment soupconné de délits et de crimes?210. Tres tot, la prise en charge
des soins de cette population fragilisée a été le moteur de la création des Hospices dés le XVII®

siecle qui seront relayés par les dépots de mendicité au XVIIIe.

D’apres A. Zysberg?!! le lien est fort entre les errants et la galére, puisque les errants étaient
souvent condamnés a une sanction définitive par la peine des galéres a perpétuité c’est-a-dire la
mort & plus ou moins long terme. Cette sanction aurait duré jusqu’a la disparition de la flotte des
galéres. L'entrée dans les galéres représente un énorme choc pour les condamnés les plus faibles,
les plus démunis, les plus « innocents » avec une forte mortalité. La mort devient facilement
associée au vagabondage soit secondaire aux maladies contractées, soit & la malnutrition et

I’épuisement.

Le vécu de la maladie serait & son tour proche de cette métaphore de 1’errance puisque les
patients évoquent a plusieurs reprises le fait d’avoir consult¢ de nombreux médecins et
spécialistes, et d’aller de I'un a ’autre, a la recherche éperdue d’un diagnostic, sans avoir de
reperes précis ou de soutien. Les patients sont longtemps des « sans diagnostic fixe ! » Associé a
la galere, le vécu de la maladie peut exprimer un travail pour vivre avec la maladie, travail sans
relache, sans interruption, jusqu’a I’épuisement, en écho a I’avenir sombre des galériens marqué
par le dépérissement et les nombreux déces. L’annonce du diagnostic, c’est une sorte de

condamnation a perpétuité puisqu’aucune possibilité de guérison ne peut étre envisagée. Pour

210 Jbid, p. 141

21l Zysberg A., Les Galériens, Vies et destins de 60 000 for¢ats sur les galéres de France, 1680-1748, Seuil,
L’univers historique, 1987, p. 348.
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Canguilhem, « étre en bonne santé, c’est pouvoir tomber malade et s’en relever »?'2. Ici le
malade (si jamais on considére qu’étre touché par une maladie rare génétique porte a étre
malade) ne se reléve pas, en tout cas au sens physique du terme. Il pourra s’en relever mais au

sens symbolique.

Les deux métaphores ainsi suggérées (errance et galére) pour parler de la période de recherche
diagnostique nous apparaissent donc porteuses d’un imaginaire historique du sentiment
d’exclusion, de bouleversement identitaire et de condamnation. Natacha 1’exprime avec ses
mots : « c'est comme celui-la qui recherche, savoir d'ou il vient, s’il s'appelle bien, c'est une

recherche d'identité quelque part et c'est important de savoir [...] [13/2627] ».

b) La confiance mise a mal

Ce temps d’errance est malheureusement aussi un temps qui peut étre délétere ou la confiance

dans le corps médical est mise a mal.

L’incertitude diagnostique souvent évoquée se double du ressenti d’un jugement des soignants
vis-a-vis de la personne concernée : « On nous disait qu’il était fainéant, il ne voulait pas téter
[15/2741] ». Non seulement le médecin est rassurant mais il culpabilise les parents coupables de
fabriquer les symptomes de leur enfant : « On a été dans l'expectative pendant dix ans, le temps
qu'on a passé en rendez-vous médicaux ou l'on ne nous disait pas la méme chose a droite, a
gauche ou bien quand on nous disait que l'on regardait trop notre fils [15/2789] ». (pére de
Damien atteint d’un syndrome Kabuki, diagnostiqué a 1’age de 5 ans) Le méme ressenti est
décrit par la mere d’Aline (atteinte d’un syndrome de Rett) qui se sent accusée : « On m'a quand
méme dit que je m'étais fabriqué un cas a la maison, parce que j'ai travaillé avec les personnes
handicapées, parce que je me suis arrétée pour ma 4eéme fille [4/1020] », ou encore par les
parents de Maélys (atteinte d’un syndrome de Rett) accueillie en hopital de jour : « ¢a s'est tres
mal passé [...] " vous voulez vous débarrasser de votre fille !" [8/1805] ». La mere d’Anais se
souvient des mots, des expressions qui l’ont profondément choquée, avec un souvenir
douloureux lorsqu’elle les évoque. Elle nous confie : « J'ai eu peur qu’on nous enléeve l'enfant,
qu’on nous envoie en prison et qu'on ne voit plus ni Anais ni Adeline. Ils ne savaient pas le mal

qu'ils pouvaient faire, c'était en février 2009, je sortais de deux années de dépression [1/71] ».

212 Canguilhem G., Le normal et le pathologique, op. cit, p. 132.
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L’évocation de ce temps s’associe de pleurs, la mére d’Anais nous disant que c’est la premicre

fois qu’elle peut en parler a un tiers.

La répétition de ces ressentis nous interpelle. Il est a noter qu’il s’agit pour tous de remarques
faites aux parents des enfants comme si cela évitait de dire que 1’on ne sait pas, et qu’il faut se

donner du temps et surveiller.

Mais cette violence de 1’attitude médicale est vécue aussi dans des situations d’adulte. Ainsi,
dans I’histoire d’Amélie (atteinte d’'un SED hypermobile diagnostiqué a 38 ans), ¢’est parce que
rien ne se voit sur les explorations d’imagerie que la symptomatologie qu’elle décrit est remise
en cause : « on allait aux urgences et la seule chose que les urgences disaient a mes parents
c'était que c'était impossible de se luxer les genoux sans un trés gros choc et que c'était du
“flan”, que je disais des bétises parce que je ne voulais pas aller a l'école et pas faire du sport
[6/1331] [...] Dans les yeux des médecins j étais la menteuse [6/1393] [...] avec une étiquette de
fainéante [1331] j'avais cette étiquette de menteuse [...] Toujours cette idée je ne voulais pas
travailler, je suis une menteuse et c'était toujours cette étiquette que j'avais sur la téte
[6/1341] ». Arrétons-nous sur ce sentiment d’étre étiqueté. Nous nous référons a la définition de
I’étiquetage intersubjectif donnée par Martine Dutoit dans sa these : « 1’étiquetage comme une
situation interactive et intersubjective, susceptible de répétition, caractérisée par un processus
d’assignation identitaire d’une part, et par un vécu de mise a I’épreuve de soi et de sa place
comme sujet d’autre part »?13. Une posture qui se vit comme une stigmatisation de la part de
celui qui est supposé avoir un savoir et un pouvoir sur celui qui vient pour demander de 1’aide
alors qu’il se sent en situation de vulnérabilité. Etiquetée comme une marchandise, comme un
objet dont I’identité et le devenir sont fixés définitivement ; étiquetée pour faciliter le triage ;
étiquetée et risquer de s’approprier, d’intérioriser I’identité négative qui lui a été assignée. Vingt
ans plus tard Amélie a présenté des douleurs vertébrales importantes avec une anomalie
radiologique patente. Elle est une nouvelle fois renvoyée de médecins en médecins et vit leurs
hésitations de nouveau comme un jugement, ce qui lui est insupportable. Dans son vécu, il
apparait clairement que les traces laissées par le jugement initial, I’étiquetage vécu comme tel,
sont réactivées au moindre contact médical. Psychiquement le jugement répété d’étre une
menteuse hante encore les relations d’Amélie avec le corps médical, dont elle craint toujours de

ne pas étre crue.

213 Dutoit M., Etre vu, se voir, se donner a voir. Les dires de soi en situation d’étiquetage par des « patients » de la
psychiatrie dans une communication publique, Thése Conservatoire National dans Arts et Métiers, Mai 2009,
p. 176.
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De son coté, la mére d’Aline nous décrit en détail la relation conflictuelle qu’elle a eue avec le

spécialiste qui prenait sa fille en charge avec une erreur diagnostique qui a duré plus de dix ans :
- « Il ne m'avait pas écoutée, il fallait qu'il écoute... [4/1008] ».

- « On a rencontré a nouveau le neuro-pédiatre et j'ai soumis cette piste [...] écoutez il y avait

l'électro et il y avait cette piste-la et je pense que Aline a ¢a.. ».

- « Non, les petites filles Rett, elles se frottent les mains et Aline ne se frotte pas les mains votre

fille, ce n'est pas du tout ¢a, il y a peut-étre quelque chose qui ressemble mais... [4/972] ».

L’affrontement dure un an et demi : « j'ai demandé les tests pour le syndrome de Rett et il ne
voulait pas me prescrire la prise de sang [4/974] ». L’hypothése se fait certitude pour les
parents : « moi je savais trés bien qu'elle n’était pas autiste, mais oui et pendant un an et demi

j'ai pensé qu'elle a un syndrome de Rett, mais bon je n'ai peut-étre pas assez insisté [4/996] ».

Le neuro-pédiatre « que tout le monde allait voir quand il y avait un probléeme » maintient son
hypothese médicale et refuse une remise en cause avec une grande violence : « il a persisté dans
le sens du syndrome d'Angelman pour Aline, alors que moi j'étais certaine que ce n'était pas ¢a

du tout parce que j'ai vu des enfants porteurs du syndrome d'Angelman et ¢a me disait rien

[4/967] ».

Ce ne sera que lors de son départ a la retraite que le neuro-pédiatre acceptera de faire le test,
dont les résultats ne seront transmis aux parents que plusieurs mois apres : « ils ont dii recevoir
les résultats qui étaient positifs et ils les ont mis dans le tiroir, ils les ont recu a I'hdpital au mois
de janvier - je trouve cela scandaleux - je vous dis cela car je suis encore en colere, on a fait le
test a l'automne. Novembre décembre, on peut retrouver la trace et on m'a appelée au mois de
mars | [4/982] » Ce vécu compliqué et violent a profondément marqué cette mere qui nous
manifeste encore la colére ressentie dix ans auparavant, dont les traces et les conséquences dans

sa confiance au corps médical en sont encore plus que perceptibles.

Cette déception est source de colére, sentiment évoqué a plusieurs reprises par les parents :

« j'étais tres en colere par rapport au pédiatre qui suivait Anais parce que pour lui les bleus

n'étaient pas importants, c'était lié au fait que l'enfant quand il se développe il tombe et
forcément ¢a fait des bleus [1/117] ». Dans I’histoire de la mere d’Aline évoquée plus haut «

c’est un manque de respect [4/984] » et d’énoncer, avec le recul de sa propre expérience et de
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I’accompagnement associatif qu’elle exerce, que « il y a des parents souvent mal-traités

[4/1016] ».

Lorsque les malades acqui¢rent eux-mémes une connaissance de la prise en charge de leur
maladie, ils n’hésitent plus a prendre parti méme sur des décisions médicales. Corinne atteinte
d’une dysplasie spondylo-épiphysaire congénitale, de petite taille, nous dit : « maintenant, je
n'envoie personne sur le CHU de X, parce qu’ils sont imbus de leur personne et ils ne veulent
pas échanger avec ceux de P. qui connaissent mieux les pathologies sur les personnes de petite
taille, et a X, il y en a encore qui font des allongements des membres. Alors que pour mon

chirurgien de P. ce qui prévaut avant tout c'est ma locomotion, mon indépendance ! [9/2005] »

Les sentiments directement €prouvés dans ce temps de relation conflictuelle avec le corps
médical sont dans le registre de la colere et de la déception qui ajoutent, a la violence de la
maladie, la violence d’une relation non ajustée et parfois culpabilisante, ne favorisant pas la

confiance ultérieure qui sera malgré tout indispensable.

Nous voyons combien les situations sont complexes et instituent un rapport compliqué entre les
malades et les soignants et ce, bien avant que le diagnostic de maladie rare génétique soit posé.
Il faudra donc composer au long cours avec ce vécu initial pour ne pas se laisser enfermer dans

ce jugement négatif et pouvoir reconstruire un lien de confiance.

Nous sommes bien consciente que nous n’avons recueilli que le vécu des malades et que nous
n’avons pu mettre en miroir celui des médecins concernés qui pondereraient probablement les
conditions de ces situations mais ce qui serait I’objet d’un autre travail. Cependant, la répétition
des mémes difficultés évoquées par plusieurs malades nous conduit a y apporter crédit, ce qui

est aussi conforté par les récits livresques publiés et les échos associatifs qui nous parviennent.

¢) S’éprouver comme un cobaye

Le vécu éprouvé par les malades peut étre effroyable dans ses représentations puisque certains
malades se sont vécus comme des animaux d’expérimentation. Pour Natacha, les souvenirs
remontent a sa naissance. Elle retrace son parcours avec des métaphores trés violentes qui
I’aident a traduire le vécu corporel de cette période, qui s’est déroulée dans les années 1970 en
France dans un lieu d’accueil et de traitement d’enfants avec handicap et poly-malformations :

« Deés ma naissance j'ai été envoyée a Mon... et la, a commencé l'enfer médical, parce que
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pendant de nombreuses années j'ai servi de cobave [13/2565] [...] a 4 ans ils m'ont enlevée de

leurs griffes ! parce que je servais de cobaye [...] ¢a a été un centre de torture [13/2567] » [...]

« mes parents m'ont enlevée, parce que tous les week-ends, ils me prenaient et le lundi matin,
J hurlais, c’était l'enfer, ¢a a été pour moi une épreuve tres difficile [13/2575] ». Les mots
« cobaye, torture, griffes, enfer » sont trés forts et expriment un ressenti terrible, d’autant plus
qu’il s’agit du lien ressenti avec le corps médical. Méme si ce n’est pas réellement ce qui s’est
passé, c’est ce que Natacha peut en dire aujourd’hui. Ce vécu est sous-entendu tout au long de
I’entretien avec un grand temps de rupture médicale puisque Natacha nous dit « Vers 10-11 ans
j'ai tourné le dos au corps médical parce que je n'en pouvais plus [13/2581] ». Elle a « repris
contact avec la médecine quand Clotilde est passée a la TV avec " Ca se discute » [13/2587] ».
La modalité¢ de cette reprise de contact est intéressante a noter, puisqu’elle s’inscrit dans une
relation prototypique de reconnaissance qui se fait entre malades et non par un besoin de soin

manifesté a un médecin.

Nous avons retrouvé le rapport violent du corps médical au corps du patient malade a deux
autres reprises dans notre corpus. Nous sommes bien consciente que les métaphores utilisées
sont 1a pour exprimer comment les patientes ont vécu ce rapport, 1a encore brutal : « quand j'ai
dit au Docteur X que je n'étais pas un bout de viande, je suis persuadée que ce n'était pas la
maniere dont il me voyait, mais la maniere de faire me renvoyait cela et je me disais : mais il n'y
a pas moyen d'avoir une approche un peu plus globale ? [7/1662] ». Et pour Natacha évoquant
ses biopsies : « mes parents ont demandé pourquoi ils ne m'endormaient pas, ils ont répondu
"qu'ils avaient besoin de chair fraiche" ! [13/2581] » Dans les deux situations, le corps est
envisagé comme un constituant de I’animal, fait pour étre mangé, laissant planer 1’imaginaire

terrible du franchissement de I’interdit d’anthropophagie.

Corinne se souvient d’un examen radiologique qu’elle nous raconte avec ses mots qui traduisent
le ressenti d’un corps instrumentalisé : « on passe un tuyau’'* dans la cuisse interne pour
remonter jusqu'au cceur [9/1874] », puis elle nous évoque un de ses platres : « il a alors

découvert les genoux en X, il me les a remis droits aussi [...] j'étais pldtrée comme une momie

[9/1877] ».

Outre les soins en rapport direct avec le corps, nous avons retrouvé a plusieurs reprises

I’allusion a des paroles entendues de la part des soignants qui sont restées gravées dans la

214 Probablement un cathéter
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mémoire comme une blessure béante : « ['histoire de l'autisme ou la meére était noire [...] Dans

le sens de mauvaise, mauvaise mere, décrite comme mauvais [4/1148] ». Violence vécue comme
signifiant a la mere qu’elle est devenue une mére aux pouvoirs maléfiques vis-a-vis de son
propre enfant, en écho a la meére noire qui nous évoque 1’image de la sorciére toujours revétue

de noir dans nos contes traditionnels.

Il devient facilement compréhensible que la reconstruction du lien avec le corps médical va étre
longue et difficile, d’autant que les patients sont atteints de maladie ou pour la plupart il n’y a
pas de thérapeutique qui en permette la guérison. De plus, ces maladies sont des maladies
chroniques qui exigent une relation de soins suivie, qui nécessitera de retrouver la confiance,
I’écoute et I’accompagnement pour permettre au mieux de vivre avec la maladie et ses

retentissements.

Les difficultés rencontrées avec le corps médical s’inscrivent dans un tissu social qui lui aussi
revoit aux malades des réactions qui peuvent étre blessantes. Les premiers acteurs en sont les

membres de la famille du malade.

Chapitre IV - L'expérience sociale du vécu de la

maladie rare génétique

1. Levécu parental

La dimension éprouvée de la maladie se décline dans la dimension sociale et relationnelle de la
personne malade. Nous retiendrons tant les rapports au sein de la famille, I’entourage quotidien
ou professionnel que la relation avec autrui, méme inconnu, qui reste rarement neutre si le
handicap se voit. Il s’agit de la dimension du corps social affecté lui aussi par le vécu de la

maladie.
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a) Le vécu maternel

Dés I’annonce du caracteére génétique de la maladie, la dimension familiale est convoquée tant
en amont qu’en aval de la personne malade et de sa fratrie. Une question lancinante est présente.
Elle touche la transmission puisqu’il s’agit d’une maladie génétique. Celle-ci peut étre héritée
d’un ou des parents eux-mémes touchés, elle peut étre transmise aux enfants du malade actuel,
selon les modes de transmissions biologiquement connus. Alors, donner la vie s’articule avec le
risque de donner une anomalie génétique, la vie et la mort sont mélées au sens de la tragédie

grecque.

Dans aucune des situations de notre corpus, il n’a été fait ou sous-entendu des reproches aux
parents, par contre de fagon récurrente la culpabilité de la mére est évoquée lorsque 1’enfant est
touché « parce que pour une maman c'est trop difficile [13/2609] ». C’est le lien de 1’origine de
la vie transmise qui est touché, et qui, selon Anne Aubert Godard’!® constitue une blessure
narcissique insoutenable : « Par contre c'est ma maman qui culpabilise beaucoup, elle me dit
toujours "ma pauvre fille qu'est-ce que je t’ai donné ! Je ne t'ai pas faite comme il
faut ! "» [6/1506] » et dans des termes assez proches évoquant la représentation de la meére qui
« fabrique » son bébé : « elle s'en est beaucoup voulu [13/2621] ». Tout est centré sur la mére
peut-&tre parce que « la présence génétique permanente prend sens pour le sujet au niveau de
I’identité et de la filiation. Elle est la trace-témoin du manquement maternel récent en cas de
mutation génétique [...] Si le géne est transmis par le pere, c’est tout de méme la mere qui est

responsable de n’avoir pas su protéger son bébé » 216,

La mere de Clotilde développe avec beaucoup d’émotion ce lien abimé : « c'est aussi cette
culpabilité de donner une vie difficile alors que l'on veut donner une vie heureuse, donc ¢a peut
se travailler, s'apaiser un peu mais il me reste toujours un truc qui me noue la gorge et qui me

fera toujours monter les larmes aux yeux [elle est au bord des larmes] [10/2269] ».

« Quand tu es dans les douleurs de l'accouchement ce n’est pas pour qu'il y ait une souffrance
derriere... Emotion c'est ¢a... Apres il faut savoir en faire autre chose, le nommer, accompagner
ton enfant et ¢a aussi ce sera jusqu'a la fin de mes jours. J'ai toujours essayé d'étre juste envers

tous mes enfants mais je sais qu'il y a quelque chose d'autre qui me lie a Clotilde, on est tres

215 Aubert-Godard A., « Procréation, stratégies de construction familiale et risques génétiques », Dialogue,
Recherches cliniques et sociologiques sur le couple et la famille, 2006, 171, p. 9-33.

216 Aubert-Godard A., « Filiation en question, maladies génétiques, filiations incertaines, filiations perturbées »,
Dialogue, 2005, 2, n° 168, p. 25-44.
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fusionnelles toutes les deux et j'aurai toujours l'angoisse de la perdre malgré que la recherche
avance, malgré... Malgré... mais j'aurai toujours cette angoisse-la... Parce que ¢a, ce n'est pas

envisageable... [10/2271] ».

Le donner naissance s’articule alors directement avec le spectre de la fragilité et de la mort,
insupportables lorsqu’il s’agit de son enfant. Ce qui est encore plus accablant est la permanence
de P’actualisation de la menace qui vient dire la fragilit¢ de la vie donnée a ’enfant. Si cette
menace de perdre un enfant est vraie pour tous les parents, elle est ici de conscience plus aigué,

manifestée par la maladie et ses conséquences qui sont constamment sous les yeux des parents.

L’annonce de la maladie touche l'identité maternelle qui est atteinte dans son sentiment d’étre
une bonne mere. Accepter que I’enfant ne soit pas parfait est tout un travail narcissique difficile
et long : « justement parce que c’est trop douloureux... et cela vient interroger le désir d'enfant,
est-ce que c'est pour lui ou pour nous-méme, et moi je le veux comment ? Et je vais employer un
mot trop fort mais il y a toujours de l'eugénisme, je veux un enfant parfait, qu'il ne soit pas
malade, qu'il réussisse sa vie, qu'il n’ait aucun des défauts de la terre, ’enfant idéal ! Or aucun
de nos enfants n'est normal ! Ils sont tous classiques avec leurs différences et Clotilde est tout

aussi classique que ses frere et seeurs ! [10/2178] »

Cette transmission vécue comme défaillante peut €tre tellement difficile a accepter qu’elle peut
entrainer un déni de la réalité. Cette période a été évoquée par la mere de Clotilde : « On était
dans la culpabilité et l'envie de ne pas voir la maladie. [...] Tiens donc, il y a une maladie et je

ne veux pas le savoir... [10/2134] »

On sent combien le travail psychique nécessaire pour vivre avec la maladie touche tout
particuliérement la meére dans son lien avec 1’enfant malade. On peut constater aussi combien
elles sont seules et non accompagnées une fois que le diagnostic a été porté : « on est restés
comme cela, tout seuls, avec le regard des gens, on avait un nom de la maladie c'était déja
quelque chose mais on ne pouvait faire aucun projet d'avenir [10/2106] ». C’est une immense
solitude soulignée aussi par la maman d’Anais qui s’effondre pendant son récit : « je pense que
Jje suis tres seule, trés seule a tout porter, ne pas étre soutenue par les médecins et j'ai personne
qui m'aide. Je cherche a me dépatouiller toute seule, je cherche, je cherche, je me débats avec

moi-méme mais a un moment donné, ¢a fait trop a supporter [1/235] ».
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Cette culpabilité de la naissance d’un enfant différent ou malade parait raviver des culpabilités
enfouies et parfois non-dites : « c'est moi qui l'ai voulue et ai convaincu mon mari du 4éme,
donc tu imagines ce que cela a pu faire ! En plus, mes parents sont cousins germains [10/2166]
[...] et il reste en moi une miette de culpabilité qui est l'age que j'avais a la naissance de
Clotilde. J’avais 37 ans et on sait que les grossesses tardives augmentent le risque de mutations

au moment de la procréation [10/2170] ».

Les raisons justifiées ou non de la culpabilit¢ de la mére sont donc fréquentes et se trouvent
amplifiées parce que c’est la mére qui a porté 1’enfant. Nous y reviendrons lors de notre

discussion.

Une seule des situations illustre ce qu’Anne Aubert Godard propose sous le terme de « filiation
inversée ». Il s’agit de Madeleine dont le diagnostic a été¢ porté a partir de celui fait sur sa
fille : « Nous [’avons vu en avril 99 pour ma fille. Quand il I’a vue il a dit " ma petite chérie, je
sais ce que tu as". [...] Il m’a dit : " Madame, ¢a peut étre un géne mutant mais ¢a peut aussi
étre heréditaire”. Je lui ai raconté mes difficultés, il m'a dit : " il me semble que ce n'est pas
mutant chez elle "[4/860] ». Deux autres des situations déja évoquées permettent d’accéder a un

diagnostic relativement facile, méme si relativement tardif, dans une méme fratrie.

b) La position du pére

Elle est beaucoup moins évoquée, mais aussi nous n’avions que 6 hommes dans le corpus. Le
pere de Damien nous dit combien il cherche comment faire face, alors que son épouse reste
effondrée : « Moi, je ne me suis jamais senti culpabilisé, parce que si on lui a transmis cela ce

n'est pas conscient, personne dans notre famille dans les parents, les grands parents, personne

[15/2831] ».

Romain, lui, a deux fils et il nous explique sa position et son accueil a priori inconditionnel de
I’enfant méme s’il est atteint de sa maladie : « On avait décidé d'avoir des enfants et de les
prendre comme ils viendraient, s'ils étaient atteints, a moi de les aider. Ils sont suivis a l'école en
BB vision et l'un a des verres de correction [16/2903] » et son frére de soupirer de soulagement :
« ¢a n'aurait pas été un drame d'avoir des enfants atteints et il s'avere que ce n'est pas le cas

donc tant mieux... [11/2368] »
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¢) La fratrie

Elle est rarement évoquée. Dans une méme fratrie, avoir la méme maladie (sensorielle) peut
favoriser la prise de conscience de la maladie : « Aurélien a eu son diagnostic a l'école primaire,
on a un an de différence... J'ai trés vite compris ce que j'avais et qu'il n'y avait rien a faire
[16/2875] » [...] « avec mon frére ainé, on partageait mais sans vraiment en discuter ensemble,
notre adaptation était naturelle, on est toujours allés chez l'ophtalmo ensemble [16/2879] »

méme Si « tout ne se résout pas parce qu’on est deux ! » [16/2883] »

Dans deux des situations vécues par les patients de I’étude, un membre de la fratrie était décédé
de la méme maladie. Ainsi, les deux fréres de Marine : « mon frére ainé est mort en 1981 et
l'autre en 2007, ils avaient 18 et 38 ans, on s'v attendait [2/394] [...] 1l [le généticien]| m'a dit
que j'avais Duchenne mais que cela n'évoluerait pas comme les garcons voila c'est tout [2/412]
[...] c'est pas du tout la méme maladie que les gargons, mais, si c'est la méme maladie mais elle
n'évolue pas du tout pareille que chez un gargon [2/594] ». Cette empreinte douloureuse
familiale a permis lors des premiers symptomes de consulter, et d’avoir rapidement le diagnostic

de myopathie de Duchenne de Boulogne dont est atteinte Marine.

Il en est de méme dans le vécu de Baptiste, dont la sceur est décédée d’une hypertension
artérielle pulmonaire (HTAP). Il réalise son propre diagnostic avec les paroles du médecin : « [le
médecin] savait que je connaissais la maladie parce que je l'ai vécue avec ma sceur, donc elle
m'a fait participer au coup de fil, on ’a vécu ensemble, en méme temps. Elle explique tout, mais
elle savait que j'avais vécue cela avec ma sceur surtout sur le plan moral, je m'amusais avec elle
et je lui disais " tu as une jolie pompe, tu pourrais me la préter pour le week-end ?" si elle savait

qu'aujourd'hui j'ai la méme maladie... [12/2461] »

Nous n’avons pas contacté de fratrie non atteinte d’un enfant atteint, situation ou les sentiments
de culpabilité, de honte et de réparation se déclinent avec parfois beaucoup de violence?!”. Une

recherche sur ce point particulier serait probablement riche d’enseignements.

d) Le risque de transmission

La question de I’éventuelle transmission a venir et du déroulement d’une éventuelle grossesse

est 'une des premieres questions posées par les méres ou par les personnes directement

217 Guillory M.-H., Se sentir coupable du hasard, in Gardou Ch. [dir], Fréres et seeurs de personnes handicapées,
Toulouse, Erés, 2012, p. 156-168.
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concernées, quand le diagnostic de I’enfant est posé. Juste aprés avoir le diagnostic, la mere
d’Anais nous dit : « j'ai posé des questions autour de la grossesse, comment ¢a allait se passer
[1/379] » ou pour Marine (atteinte de myopathie) « Mon plus gros souci était de savoir si je
pouvais le transmettre. On m'a dit qu'il y avait un risque sur deux a chaque fois [7/1502] ». Elle
se souvient de sa position vis-a-vis du risque de la transmission : « dans ces années-la je me
souviens m’étre dit et bien finalement je n’aurai jamais d'enfant ~ parce que je ne voulais pas

lui transmettre, et ¢a n'a pas duré [7/1588] ».

Les grossesses sont parfois interrompues volontairement de fagon précoce si le bébé est atteint :
« Ce n'était pas ma premiere grossesse, et le premier était porteur je l'ai pas gardé, avec une

prise de sang a 11 semaines et l'IMG a moins de trois mois [2/432] ».

A propos de la transmission et de la manicre de vivre la maladie par le futur bébé, les questions
sont nombreuses. Pour Corinne de petite taille : « c'est quitte ou double, mon enfant peut avoir
un fort caractere mais il peut aussi mal le vivre... Du coup je n'ai pas gardé le bébé et j'ai avorté

tres tot, mais il y avait aussi le papa qui ne voulait pas le garder et pour moi ce serait beaucoup

de fatigue [9/1981] ».

En lien avec cette crainte de la transmission, les parents témoignent tous de la recherche qui a
¢té faite pour savoir si leurs autres enfants, déja nés, étaient atteints de la méme maladie. C’est
comme s’il était nécessaire de circonscrire I’étendue de I’atteinte et ainsi de protéger les
descendances des autres enfants : « Les enfants touchés peuvent transmettre dans un cas sur
deux a leur descendance [15/2761] ». Par ricochet il est donc important pour les parents de
savoir si la sceur de Damien est touchée pour « savoir si notre fille pouvait étre concernée, elle
ou sa descendance [15/2829] ». Les sceurs d’Aline « ne sont pas porteuses, par contre il y a un
examen possible si elles veulent se rassurer et en cas de projet de maternité elles peuvent
demander a voir un généticien pour une consultation par rapport au syndrome de Rett
[4/1230] ». 1l faut savoir qui est touché, qui peut, a son tour, transmettre : « c'était important
pour moi de savoir qu'aucun des fréres et sceurs étaient porteurs et qu’aucun de mes petits
enfants n'étaient porteurs non plus (j'en ai 5) et que c'était une mutation spontanée [10/2162] »,
« pour mon fils [...] On a eu la réponse trés tot, c'était important pour nous de savoir [8/1853] ».
Ce savoir est probablement une nécessité de faire I’état des lieux, de I’extension de 1’ennemi,

pour mieux le combattre.
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La recherche de I’origine de la maladie génétique fait parcourir I’historique de la famille, I’arbre
généalogique, les souvenirs des aieux peuvent aider : « le Docteur X. a proposé que l'on fasse un
examen sur le reste de la famille, mes deux sceurs cadettes et mon pere et ma mere pour voir si
mes sceurs étaient atteintes et d'ou pouvait venir la maladie [...] Il les a examinées pour voir si
elles avaient des symptomes musculaires qui correspondraient a la maladie dont j’étais atteinte
[1572] [...] c’était mon pere qui était susceptible d'étre porteur de la maladie et peut-étre atteint
lui-méme [1574] il s est renseigné aupres de ma grand-mere, si elle avait entendu qu'il y avait
dans la famille un probleme musculaire, mais elle ne se souvenait pas de quoi que ce soit

[7/1576] ».

Les prélevements sur I’ensemble de la famille, parfois stockés longuement, permettent méme
tardivement d ‘innocenter les parents quand la mutation de la maladie est enfin identifi¢e. Le
récit de la mere de Clotilde (atteinte d’un Cutis Laxa) est précis : « quand Clotilde a été
diagnostiquée on a tous été prélevés en attente de peut-étre un jour... et quand Z. a commencé a
travailler sur Clotilde, I'ADN stocké au Généthon lui a été envoyé. Et I'ADN de son papa qui
était decéde, comme quoi combien il est important de prélever et de stocker et puis ses frerves et
seeurs, oncle, tante, ma mere décédée aujourd’'hui, toute la famille a été prélevée, mais la aussi
tout le monde n'a pas cette déemarche [10/2158] [...] le fait de savoir que ni son pére ni moi, on

n'était porteur de quoi que ce soit ¢a fait du bien ! [10/2168] »

Natacha, agée de 40 ans, a la recherche d’un diagnostic précis depuis toujours, cherche aussi a
savoir I’origine de la transmission : « IIs ont prélevé du sang sur maman, et, depuis le mois de
Mai, on attend, parce que, soit ¢a vient de ma mere ou de mon pere, soit ¢a vient de moi
[13/2597] ». La question est donc aussi bien ascendante que descendante dans 1’histoire

familiale.

Nous n’avons pas rencontré¢ de situation ou devant un des enfants atteints, les parents
procédaient a une IMG sur d’autres feetus ultérieurs touchés. Compte-tenu du vécu douloureux
de certains malades, dans le cadre associatif, qui apprennent qu’une IMG est pratiquée sur des
feetus atteints de la méme maladie qu’eux, il est probable que ce type d’événement dans le cadre

familial a un retentissement sur 1’enfant atteint.

La famille est la premiére chambre d’écho du retentissement de la maladie, mais la personne
malade vit sa maladie avec aussi un monde plus large qui ne sera pas indifférent soit au
handicap s’il est visible, soit aux plaintes de la personne malade.
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2. Le modéle familial

Dans presque toutes les situations, le modele familial est évoqué le plus souvent comme une
source de force et d’étayage pour faire face. Pour la mere de Clotilde (atteinte d’un Cutis Laxa)
ce qui lui permet de tenir, c’est le modele maternel : « C'est ma richesse intérieure, dans le
modele qu'a été ma meére, dans tous ces gens que j'ai connus et qui comptent sur moi
[10/2263] » ou pour Natacha (adulte également touchée par un Cutis Laxa dés la naissance) a
propos de ses parents : « J'ai eu beaucoup de chance que mes parents se sont toujours bien
occupés de moi et surtout ils ne m'ont jamais abandonnée [13/2613] ». Pour la mere d’Aline
(atteinte du Syndrome de Rett) : « J'ai jamais pensé que je peux ne pas tenir, je pense que c'est
des profils psychologiques et c'est pas de ma faute ! J'avais mes parents surtout mon pere -
toujours en vie mais bien malade - c'était quelqu’un de trés investi qui tenait debout, apres, on
hérite d'un modeéle dans les familles [4/2010] ». Méme remarque par Amélie : « J'ai eu autour
de moi des gens qui ont porté sur moi..., mon pere en fait partie, qui m’ont aidée sur ce chemin
de vie et ce regard la sur moi et j'ai pas fini, c'est tout un chemin de vie... [7/1612] ». Corinne
de petite taille : « Moi, je sais que ma mere, elle m'a élevée comme les autres et je lui tire mon
chapeau parce qu’a son époque ¢a devait étre plus dur [9/2001] », et Aurélien mal voyant
depuis I’enfance : « On faisait le jardin avec mon pere mais l'idée c'était vous pouvez tout
faire ! Et du coup, on n'en n'a jamais douté, j'ai fait des concours de boules, sans jamais voir le
but... Et quand j'avais le blues, mon pere qui n'aimait pas ¢a disait « il fait encore sa crise »,
mais quand on en discutait il disait " dans la vie pour étre heureux il faut toujours regarder ceux
qui ont moins que toi " [11/2418] ». Plus que des paroles, ce qui compte parait étre la fagon
d’étre dans la vie et par rapport au handicap ainsi que les premiers regards portés sur 1’enfant

avec le handicap méme tres apparent. Les modeles parentaux prennent ici toute leur importance.

Ce terreau familial peut inversement rendre le vécu de la maladie plus compliqué. Ainsi, Marine
évoque la maladie psychiatrique de sa mere et sa hantise de devenir comme elle ou d’y étre
identifiée. Nous pouvons par ailleurs noter que nous n’avons pas eu dans les entretiens de
situation ou la personne interrogée avait une expression de la maladie trés importante, source
d’inquiétude pour un enfant également atteint. Nous avons souvent rencontré cette situation
dans le milieu associatif. Elle conduit le parent a minimiser ou méme a ne pas exprimer ses

difficultés pour ne pas inquiéter I’enfant sur son devenir.
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3. La societe

a) Les tuteurs de résilience

L’affrontement du malade a autrui ne se limite pas a 1’entourage familial. Il est beaucoup plus
large. Pour Marine, souffrant d’une myopathie, ce sera parfois les personnes rencontrées qui
I’aideront a vivre la maladie : « des premiers regards bienveillants, qui ont accueilli la nouvelle
avec moi et ne pas en faire quelque chose de particulier mais quelque chose qui arrive et de voir
toute la vie que j'avais en moi [7/1624] ». Parfois ce sont les amis qui jouent ce role ; pour la
mere d’Anais : « j'ai une amie qui comprend aussi les conséquences de la maladie au quotidien
[1/168] » ou pour Corinne : « je peux en parler avec ma meilleure amie qui comprend tout - c'est
le role d'une meilleure amie ! - et elle aussi a une maladie génétique. On s'est confiées toute les
deux et elle aussi elle est avec quelqu'un, et j'en parle avec mes amis et en en parlant, j'arrive a

vivre la situation positivement [9/1971] ».

La rencontre d’un prétre est évoqué par Marine : « Je me souviens du regard des copines et du

«

prétre qui nous accompagnait et accueillait tout simplement, sans jugement, sans dire “ ah ma
pauvre | 7 Je me souviens que le prétre avait posé beaucoup des questions, et avec des gens
comme lui, pouvoir me dire que ma vie a un sens quoi qu'il arrive [7/1626] » et découvrir par un
autre que « que nos fragilités, c'est nos forces, et avoir découvert que la aussi, Dieu nous attend
[7/1632] ». Mais leur présence est évoquée négativement par la mere de Clotilde, qui, enfant,
avait perdu son jeune frere : « Il y en a un qui m’a dit * il faut accepter ! ” et un autre qui m’a

dit *“ je n'ai pas de réponse...” Mais ce ne sont que des hommes, ils se prennent pour Dieu et ¢a

c'est dommage ! [10/2275] »

Nous pouvons noter que dans ce cadre ou sont évoquées les personnes qui ont soutenu les
malades pour vivre avec la maladie, les soignants ne sont pas évoqués. Seules quatre malades
nous ont dit avoir fait une démarche psychologique (Marine, Julie a la perte de son bébé,
Corinne et la mere de Clotilde mais sans lien direct avec la maladie). Cette absence
d’accompagnement professionnel psychologique est en partie compensée par le soutien informel
réalisé par I’accompagnement associatif qui proposent parfois des groupes de paroles ? Mais il
pose question sur les propositions d’accompagnement mises a la disposition des malades atteints

d’une maladie rare génétique, d’autant que le soutien psychologique n’est pris en charge
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financiérement ni par la Caisse Primaire d’Assurance Maladie ni par les Maisons

Départementales des Personnes Handicapées.

Malgré cela, nous avons dans tous les entretiens été impressionnée par la force de vitalité qui
s’est exprimée méme si les difficultés du quotidien, des relations, du retentissement
professionnel étaient dans le méme temps treés présentes. Notre échantillonnage basé sur les
contacts associatifs nous a peut étre conduite a rencontrer des personnes qui avaient fait face et
ce, méme dans des situations de handicap grave puisque certains avec une dépendance totale
(Aline, Maélys, Fred). Notre recueil de témoignages n’est pas exhaustif des situations vécues.
Seule la mere de Damien a été¢ évoquée comme étant en grande souffrance devant le handicap de
son fils : « ma femme ne l'a pas accepté et elle vit parfois des moments de grande détresse, ou
elle dit que l'image qu'il lui renvoie est insupportable et la submerge [15/2865] » et les parents
de Maélys fatigués des ans qui passent : « c'est nous qui sommes un peu fatigués et moi je
preéfere ne plus sortir... Le poids du handicap en vieillissant [8/1865] ». Ce vécu positif ne doit
cependant pas masquer celui de certaines personnes qui, tout particulierement a la phase initiale

de la maladie, sont effondrées devant les pertes auxquelles elles doivent faire 