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 Ouverte depuis novembre 2005 

 Centre de référence « Déficiences intellectuelles de causes 
rares » labellisé en 2006 

 Hebdomadaire, 1,5 / semaine > Janvier 2012  

 Bi-disciplinaire: généticien + neurologue 

 Possibilité intervention le jour même: 
• Neuropédiatre 

• Psychologue 

• Neuropsychologue 

• Assistante sociale 

• Diététicienne 

 Objectifs: 
• Diagnostic 

• Prise en charge  

CR « X fragile 

et RMLX »

CR « malformations 

cérébelleuses »

CR « RM non 

syndromiques »

Centres de compétence

Correspondants: 
     - Epileptologue 
     - Médecin rééducateur… 
 

Unité de recherche clinique 
      - CIC 



Origine des patients 
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13% Autres: gynécologie, génétique, endocrinologie, 
néphrologie, médecine interne,  médecin traitant, associations.  

Patients X-Fragile adultes:  
Transferts de pédiatrie +++, Associations ++, Neurologie + 



Dg et Prise en charge de l’adulte X-Fragile 

 Dg généralement fait dans l’enfance 
 

 Dg à l’âge adulte ! 
 Cohorte de patients adultes 

• Age au dg très variable: 3 à 46 ans !   
• (Cas de dg à 17, 21, 28, 31, 46 ans …) 

 

 Evaluation du phénotype clinique à l’âge adulte 
 Troubles du comportement et du caractère moindre 
 Amélioration des troubles attentionnels 
 Batterie de tests cognitifs 
 Evaluation fréquence épilepsie…, spasticité…pathologies liées au 

vieillissement 
 

 Poursuite prise en charge 
 Réévaluation du tt 
 Kiné, orthophonie, psychologique… 

 

 



Exemple 1: 1ère consultation à l’âge adulte, patient jamais 
exploré 

           29 ans, adressé par son MT pour difficultés d’apprentissages et 
troubles de la relation 

  
 Parcours scolaires:  

• Maternelle: enfant instable.  
• Orientation dès le CP difficultés d’apprentissage +++ lecture et 

écriture non acquises 
• Ecole spécialisée puis IME jusqu’à l’âge de 18 ans. 
  

 Travaille dans l’entreprise paternelle (maçonnerie) 
 Examen neurologique subnormal 
 Particularités morphologiques faciales 

 
 caryotype avec FISH et une recherche d’X fragile 
 Tests neuropsy 



 Bilan  Diagnostic et prise en charge    

 CHR + Fish, X-Fragile 
 
 Bilan malformatif 

(Echographie cardiaque et 
abdominale) 

 
 Tests neuropsy 

• Retard des apprentissages, 
troubles de la mémoire de 
travail, langage pauvre, éléments 
frontaux… 

 
  
 RV Assistante Sociale 

 

 

 Syndrome X-Fragile, 
mutation complète 
• Conseil génétique 
• Mère prémutée 
• Une sœur… 

 

 Neuropsy: 
• Rééducation orthophonique 
• Orientation en ESAT 
 

 Sociale 
• Prise en charge à 100% 
• Reprise du dossier MDPH 

(AAH refusée)  
• Mesure de protection 

juridique 
 
 



 Poursuite de la prise en charge difficile 

 
 Adultes X-Fragile capables de faire des progrès (Souvent amélioration 

des troubles attentionnels)  

 Absence de temps scolaire dans les structures adultes 
 Diminution des prises en charges paramédicales 

• Moins d’orthophoniste de kinésithérapeutes 
• Quasi absence de psychomotriciens 

 
 Prise en charge médicale spécifique de l’adulte 

 Epilepsie, spasticité… 
 Pathologies liées au vieillissement… 

 (Ostéoporose) 

 

 

Difficultés lors du Passage de l’enfant à l’adulte 

Intervention assistante sociale,  
neuropsychologue,  
médecin de rééducation… 



 Obtention d’une structure d’accueil adaptée difficile (plusieurs 
années) 
• Amélioration depuis l’amendement Creuton 

• Internat proposé au lieu d’externat 

 

 Problème social: 
• Evaluation du handicap, des besoins spécifiques 

• Reconnaissance du Handicap    
• Ouverture de différents droits            

• AAH, pensions, cartes...  

• Choix de l'orientation future: Orientation professionnelle et sociale en 
fonction de leurs aptitudes et de leur environnement (ESAT, CAT, CAJ, 
foyer…) 

• Mise en place d’une mesure de protection juridique  

• Liste des MAS, CAJ: Accueils de jour , Foyers 

 

 

 

 

Difficultés lors du Passage de l’enfant à l’adulte 

Intervention assistante sociale,  
neuropsychologue 



Cohorte de patients adultes X-Fragile suivis 
dans le service 

 Age Moyen 27,5 ans (16-51) 

 Sex Ratio: 6       / 22 

 Lieu de vie: Foyer parental > 70% 
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Insertion socio-professionnelle 

 CAT = CAJ      

 ESAT = Ecoles  

  IME = IMPro =W milieu protégé =W milieu ordinaire 

Insertion socio professionnelle
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Prise en charge orthophonique chez l’adulte 

 ¼ des patients: prise en charge orthophonique 
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 > 50% pas de tt 

 Neuroleptique < 15% 

 Antiépileptique < 10% 

 Divers < 15% (anti-ulcéreux, antidépresseurs) 

 



Evaluation de la prise en charge des patients X-Fragile  

 Etude nationale 
coordonnée par le Pr A. 
Verloes 

 

 

 Patients avec anomalies 
chromosomiques < 21 ans 

 

 Extension aux patients 
X-Fragile > 21 ans 

 











Conclusion et Perspectives 

 Diagnostic et suivi à l’âge 
adulte 

 

• Ajuster la prise en charge 

• Conseil génétique clair 

• Réponse pour les parents 

• Reconnaissance du 
handicap 

• Orientation socio 
professionnelle: ESAT, 
Foyer de vie… 

 

 Homogénéisation des pratiques 

 Etablir des règles de bonnes 
pratiques 

• Prise en charge 

• Evaluation 

 Description de l’évolution 
naturelle  

 Mise en place d’essais 
Thérapeutiques 

• Essai X-Fragile: Essai 
international, multicentrique 
randomisé contre placébo 
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Difficultés lors du Passage de l’enfant à l’adulte 

 Obtention d’une structure 
d’accueil adaptée 
difficile(plusieurs années) 
• Amélioration depuis 

l’amendement Creuton 

• Internat proposé au lieu 
d’externat 

 

 Problème social: 
• Evaluation du handicap, des 

besoins spécifiques 

• Reconnaissance du Handicap  
 Ouverture de différents droits          
 AAH, pensions, cartes...  

• Choix de l'orientation future: 
Orientation professionnelle et 
sociale en fonction de leurs 
aptitudes et de leur 
environnement (ESAT, foyer…) 

• Mise en place d’une mesure de 
protection juridique  

 

 Poursuite de la prise en 
charge difficile 

 Adultes capables de faire 
des progrès (Souvent 
amélioration des troubles 
attentionnels)  

 Absence de temps scolaire 
dans les structures adultes 

 Diminution des prises en 
charges paramédicales 
• Moins d’orthophoniste de 

kinésithérapeutes 
• Quasi absence de 

psychomotriciens 

 
 

 

Intervention assistante sociale,  
neuropsychologue,  
médecin de rééducation… 



 Dg à l’âge adulte 
 Age au dg: 3 à 46 ans !  (Cas à 17, 21, 28, 31, 46 ans …) 

 Batterie de test cognitifs 

 Evaluation de la prise en charge  

 Liste des MAS, Accueil de jour , Foyers 

Prise en charge de l’adulte X-Fragile 



Problématiques liés au vieillissement  
Exemple de l’Ostéoporose 

 Décrite pour le syndrome de Rett (MECP2) (Agnès Linglart) 

 Ostéoporose précoce, sévère, s’aggrave avec l’âge  

 Non corrélée à l’état de marche 

 Taux de fractures x 4 (os longs +++) 

 Vitamine D basse 

 Symptômes polymorphes 

• Douleurs 

• Troubles du sommeil 

• Diminution de la mobilité… 

 A dépister et traiter +++ 

 Non spécifique au syndrome de Rett +++ 


