
Transition des soins et 
suivi des adultes 

Pr	
  Nicole	
  Philip	
  
Géné/cienne	
  	
  

Marseille	
  

(CRMR	
  Anomalies	
  du	
  Développement	
  et	
  Syndromes	
  Malforma/fs)	
  



En route vers l’autonomie 
• Autonomie	
  matérielle	
  
Vivre	
  seul,	
  avoir	
  un	
  logement,	
  un	
  travail	
  
Gérer	
  son	
  budget	
  

• Autonomie	
  affec/ve	
  

• Autonomie	
  médicale:	
  être	
  l’interlocuteur	
  des	
  équipes	
  
médicales	
  et	
  acteur	
  de	
  son	
  parcours	
  de	
  soin	
  



Freins à l’autonomisation dans la 
microdélétion 22q11.2 
Difficultés	
  de	
  compréhension	
  dans	
  les	
  démarches	
  
administra/ves	
  
Difficultés	
  à	
  gérer	
  un	
  budget	
  
Fa/gue,	
  sensibilité	
  au	
  stress	
  
Génératrices	
  d’anxiété	
  



• Mise	
  en	
  place	
  d’une	
  assistance	
  (familiale	
  ou	
  extérieure)	
  
• Conseils	
  dans	
  la	
  ges/on	
  du	
  budget	
  
• Structura/on	
  de	
  la	
  rou/ne	
  (aides	
  visuelles)	
  
• Supervision	
  des	
  comptes	
  bancaires	
  	
  voire	
  curatelle	
  

Freins à l’autonomisation dans la 
microdélétion 22q11.2 



Vulnérabilité 
Difficultés	
  de	
  socialisa/on	
  
Difficultés	
  de	
  compréhension	
  (+/-­‐	
  deficience	
  
intellectuelle)	
  
Difficultés	
  à	
  juger	
  les	
  personnes	
  et	
  les	
  situa/ons	
  
Mauvaise	
  es/me	
  de	
  soi	
  

Risque	
  de	
  rela/ons	
  amicales	
  ou	
  affec/ves	
  de	
  nature	
  
abusive,	
  de	
  harcelement………………	
  



Vulnérabilité 
Dans	
  l’idéal	
  

PEC	
  par	
  un	
  psychologue	
  connaissant	
  la	
  del	
  22q11	
  et	
  
formé	
  aux	
  techniques	
  de	
  thérapie	
  cogni/ve	
  et	
  
comportementale	
  (TCC)	
  
Groupes	
  de	
  parole	
  
Programmes	
  d’éduca/on	
  thérapeu/que	
  incluant	
  la	
  
dimension	
  sexuelle	
  



Suivi médical des adultes 
• Grande	
  variabilité	
  d’expression	
  

• Formes	
  de	
  diagnos/c	
  précoce:	
  
assurer	
  la	
  con/nuité	
  des	
  soins	
  

• Formes	
  de	
  diagnos/c	
  tardif	
  à	
  l’âge	
  adulte:	
  
MeYre	
  en	
  place	
  une	
  surveillance	
  chez	
  des	
  personnes	
  parfois	
  
asymptoma/ques	
  



Transition des soins dans les maladies 
chroniques 
• Difficile	
  ++++++++++++++	
  
• Très	
  grande	
  variabilité	
  clinique	
  
• Volonté	
  de	
  rupture	
  avec	
  le	
  monde	
  médical	
  
• Passage	
  d’un	
  univers	
  pédiatrique	
  (cocooning)	
  à	
  
l’univers	
  des	
  soins	
  adultes	
  



Transition des soins et del 
22q11.2 
• Difficile	
  ++++++++++++++	
  
• Très	
  grande	
  variabilité	
  clinique	
  
• Volonté	
  de	
  rupture	
  avec	
  le	
  monde	
  médical	
  
• Passage	
  d’un	
  univers	
  pédiatrique	
  (cocooning)	
  à	
  l’univers	
  
des	
  soins	
  adultes	
  
• Nécessité	
  d’adapter	
  le	
  suivi	
  avec	
  des	
  spécialistes	
  adultes	
  
qui	
  	
  
• connaissent	
  la	
  maladie,	
  	
  
• savent	
  prendre	
  leur	
  temps,	
  	
  
• adapter	
  leur	
  discours,	
  	
  
• acceptent	
  la	
  présence	
  des	
  /ers	
  (parents,	
  conjoint,	
  autre)	
  en	
  
consulta/on	
  et	
  leur	
  par/cipa/on	
  aux	
  décisions	
  



Les complications médicales de la del 
22q11.2 à l’âge adulte 
Manifesta)ons	
  neuropsychiatriques	
  

• Age	
  cri/que	
  

• Être	
  aYen/f	
  aux	
  changements	
  de	
  comportement	
  	
  



Fung et col: Genet Med. 2015 August ; 17(8): 599–609. 	
  



Les complications médicales de la del 22q11.2 à 
l’âge adulte pathologie	
  endocrinienne	
  

Hypocalcémie	
  
A	
  tout	
  âge	
  

Peut	
  révéler	
  la	
  maladie	
  à	
  l’âge	
  adulte	
  

Signes:	
  fa/gue,	
  irritabilité,	
  crampes,	
  crises	
  de	
  tétanie,	
  convulsions,	
  risque	
  
d’arythmie	
  cardiaque	
  
Prise	
  en	
  charge	
  pas	
  un	
  endocrinologue	
  en	
  cas	
  d’hypocalcémie	
  confirmée	
  

Surveillance:	
  

Tous	
  les	
  deux	
  ans,	
  calcium,	
  calcium	
  ionisé,	
  PTH,	
  vitamine	
  D	
  

Préven/on:	
  Vitamine	
  D	
  pour	
  tous	
  les	
  adultes	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à 
l’âge adulte, pathologie	
  endocrinienne	
  

Hypothyroïdie	
  
Fréquente	
  (>25%)	
  
Requiert	
  un	
  traitement	
  

Hyperthyroïdie	
  (5%)	
  

Surveillance:	
  bilan	
  thyroïdien	
  tous	
  les	
  deux	
  ans	
  

Obésité	
  (25%):	
  	
  	
  	
  	
  	
  surveillance	
  du	
  BMI	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte, problèmes	
  immunitaires	
  

Déficit	
  immunitaire	
  rare	
  
Mais	
  possibilité	
  de	
  mauvaise	
  réponse	
  aux	
  vaccina/on	
  	
  

Contrôler	
  l’immunité	
  vaccinale	
  

Risque	
  accru	
  d’affec)ons	
  autoimmunes	
  
Arthrite	
  chronique	
  juvénile,	
  cytopénies	
  autoimmunes,	
  purpura	
  
thrombopénique	
  idiopathique	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte, problèmes	
  immunitaires	
  

Déficit	
  immunitaire	
  rare	
  
Mais	
  possibilité	
  de	
  mauvaise	
  réponse	
  aux	
  vaccina/on	
  	
  

Contrôler	
  l’immunité	
  vaccinale	
  

Risque	
  accru	
  d’affec)ons	
  autoimmunes	
  
Arthrite	
  chronique	
  juvénile,	
  cytopénies	
  autoimmunes,	
  purpura	
  
thrombopénique	
  idiopathique	
  

AYen/on,	
  le	
  taux	
  de	
  plaqueYes	
  est	
  
souvent	
  bas	
  dans	
  la	
  del	
  22q11.2	
  	
  
Nécessité	
  d’un	
  avis	
  spécialisé	
  par	
  
un	
  spécialiste	
  connaissant	
  la	
  
microdélé/on.	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte, problèmes	
  cardiaques	
  

Toutes	
  les	
  personnes	
  ayant	
  subi	
  une	
  interven/on	
  
chirurgicale	
  pour	
  cardiopathie	
  congénitale	
  doivent	
  
bénéficier	
  d’un	
  suivi	
  par	
  un	
  cardiologue	
  spécialisé	
  dans	
  
la	
  prise	
  en	
  charge	
  des	
  cardiopathies	
  congénitales	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte, problèmes	
  cardiaques	
  

Toutes	
  les	
  personnes	
  ayant	
  subi	
  une	
  interven/on	
  
chirurgicale	
  pour	
  cardiopathie	
  congénitale	
  doivent	
  
bénéficier	
  d’un	
  suivi	
  par	
  un	
  cardiologue	
  spécialisé	
  dans	
  
la	
  prise	
  en	
  charge	
  des	
  cardiopathies	
  congénitales	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte, 	
  

Complica)ons	
  neurologiques	
  
Syndrome	
  de	
  Parkinson	
  

Suivi	
  adapté	
  à	
  chaque	
  individu	
  



Les complications médicales de la del22q11.2 à l’âge 
adulte,  
vie	
  sexuelle	
  et	
  reproduc)on	
  

Educa)on	
  ,	
  informa)on	
  sexuelle	
  
MST,	
  contracep/on	
  

Consulta/on	
  chez	
  le	
  gynécologue	
  pour	
  la	
  fille	
  

Pour	
  le	
  garçon?	
  

Conseil	
  géné)que	
  

Surveillance	
  des	
  grossesses	
  



Surveillance médicale à l’âge 
adulte 
• Trés	
  grande	
  variabilité	
  clinique	
  

• Nécessité	
  d’une	
  surveillance	
  médicale	
  régulière,	
  
standardisée	
  ET	
  adaptée	
  aux	
  besoins	
  de	
  chacun	
  

• Rôle	
  du	
  médecin	
  traitant	
  ET	
  du	
  CRMR	
  



Surveillance médicale à l’âge 
adulte 
Pourquoi	
  un	
  CRMR?	
  

• Main/en	
  de	
  la	
  même	
  équipe	
  
• Assure	
  le	
  suivi	
  de	
  rou/ne	
  

• Possède	
  un	
  réseau	
  de	
  correspondants	
  spécialistes	
  adultes	
  
connaissant	
  la	
  microdélé/on	
  22q11.2	
  et	
  habitués	
  à	
  suivre	
  
des	
  adultes	
  présentant	
  des	
  difficultés	
  cogni/ves	
  



Transition des soins et 
suivi des adultes 

Ques/ons	
  
Commentaires	
  


