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Le syndrome d’Aicardi
entraine souvent un
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Une maladlie rare chez ces derniers, le décés du  parents peuvent remarquer: de

Le syndrome d'Aicardi est
une maladie rare (un cas sur
100000 naissances) qui touche
spécialement les filles. Pourquoi ?
L'hypothese évoquée actuelle-
ment est celle d’'une mutation
d'un géne situé sur le chromo-
some X. Alors que les filles pos-
sédent deux chromosomes X,
les gargons n 'en ont qu'un seul.
Ce serait la raison pour laquelle
I'anomalie génétique provoque,
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feetus. Chez les filles, la muta-
tion entraine une altération du
fonctionnement cérébral avee la
présence de malformations du
cerveau. Une minorité d'enfants
parviennent a acquérir la mar-
che, voire a dire quelques mots
ou écrire,

Quels signes?

Les spasmes en flexion sont la
premiére manifestation que les

brusques contractions de la téte,
du tronc et des membres durant
quelques secondes, se répétant
en salves, associées A un ralen-
tissement du développement. Ce
tableau est nommé « syndrome
de West ». L'équipe de neuropé-
diatrie procéde alors a un bilan
approfondi. L'examen ophtal-
mologique, le fond d’ceil, permet
de détecter des signes caracté-
ristiques au niveau de la rétine.



quotidien

[imagerie cérébrale permet de
conclure au syndrome d’Aicardi
si 'on est en présence d'une agé-
nésie —un manque partiel ou total
= du corps calleux, ce petit pont
qui relie les hémisphéres du cer-
veau. Mais un certain nombre de
filles sont diagnostiquées « syn-
drome de West » sans que le syn-
drome d’Aicardi soit clairement
identifié. Le centre de référence
des épilepsies rares (Créer, avec
des correspondants a Paris, Lille,
Reims et Strasbourg) peut aider a
établir un diagnostic précis.

2[5 e
Lu; crises d'épilepsie fréquentes,
variées et pharmacorésistantes,
donc difficiles a traiter, sont
le premier probleme. Il existe
aujourd’hui un éventail de vingt-
quatre médicaments pour essayer
de contréler ces crises, et de nou-
velles molécules toujours plus
efficaces et mieux tolérées arri-
vent régulierement sur le march¢.
Pour mettre en place le traite-
ment, le neuropédiatre, si possi-
ble spécialisé en épileptologic, a
besoin de temps et de la coopéra-
tion des parents (lire I'interview
p. 66). Lexpérience montre qu'il
ne faut pas chercher a associer

plus de deux ou trois antiépilep-
tiques en méme temps.

On obqer\e une forre s;.olmcc.
chez un tiers des filles porteuses
du syndrome d’Aicardi. Au fil du
temps, la cage thoracique de Lola
se vrille, comprime ses poumons
et par conséquent altére sa fonc-
tion respiratoire. Pour prévenir
une trop grande déformation, le
médecin rééducateur propose le

port d'un corset. Or celui-ci est
parfois difficilement supporté
par I'enfant, et son installation
est contraignante (les parents
sont souvent obligés de s’y met-
tre a deux). L'arthrodése verté-
brale, c'est-a-dire la fixation de la
colonne a l'aide de tiges métalli-
ques, est de plus en plus prati-
quée. Bien que cette chirurgie soit
lourde, c'est elle, aujourd'hui, qui
prévient le micux les complica-
tions 4 I'age adulte. On n'attend
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1 glace

« Durant ses premiéres années, Julie a subi de nombreux encombre-
ments pulmonaires dus @ des fausses routes lors des repas. Qui dit
encombrement dit “slage” & |'hépital, parlois en réanimation. Ma
h"e perdail du poids. Les médecins ont alors proposé une gastrostomie, pour qu'on puisse
la nourrir directement par le venire. J'al longtemps refusé. Ca me paraissait étre une solution
de facilité pour le personnel médical, et |'idée de mutiler ce petit ventre m'était insupporta-
ble. Si j'avais su... Julie a finalement été opérée & I'age de 12 ans, a la suite d’une crise
aigué. Depuis, les hospitalisations dues aux fausses routes ont évidemment cessé. Je branche
la gastrostomie le soir & 22 heures, et le lendemain matin ma fille a fini de manger. C'est
tellement plus simple et moins risqué que d'essayer de lui faire avaler des aliments. )‘ai tout
de méme gardé |'alimentation plaisir en lui donnant par la bouche, quand elle va bien, ses
desserts préférés: du chocolat et de la glace. » *
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