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La lettre Xtraordinaire 
           Xtraordinaire 
Association nationale des familles touch®es  
par une d®ficience intellectuelle li®e au  
chromosome X 

Lettre n° 11  

Inclus :  
APPEL AU DON 

ANNUEL 

 

Le mot du  président  

Le Week-end 

dôAvril 2013 pr¯s 

de Paris pour 

toutes les familles 

a montr® combien 

lôassociation 

Xtraordinaire ®tait 

vivante et capable dôapporter ¨ chacun, 

personne handicap®e ou famille, une 

communaut® organis®e au sein de la-

quelle on peut se sentir exister davantage 

malgr®, ou plut¹t ¨ travers, une existence 

touch®e par lôirruption dôune maladie g®-

n®tique rare et invalidante. 

Nous sommes fiers dôavoir cr®® des occa-

sions dô®changes o½ sôest d®velopp®e 

une atmosph¯re de respect, de s®r®nit® 

et m°me de joie entre personnes qui ne 

cherchent chacune quô¨ contribuer sim-

plement ¨ °tre mieux arm® face au handi-

cap.  

Il faut poursuivre avec ces m°me ambi-

tions : non seulement garder cet esprit de 

corps et de solidarit®, mais encore donner 

un contenu ¨ la bataille face aux difficul-

t®s de la vie. Le conseil dôadministration 

®largi de novembre a d®fini les ®tapes 

majeures pour porter cette ambition : 

Pour 2014, cr®er une activit® (rencontre, 

WE) par maladie pour d®velopper le lien 

entre les familles concern®es et accen-

tuer un dialogue exigeant avec les m®de-

cins experts de chacune de ces maladies.  

Puis, en 2015, revenir ¨ un WE pour tous. 

Nous comptons sur tous ceux qui le peu-

vent pour organiser ces activit®s avec le 

soutien logistique de lôassociation.  

Et quoi dôautre ?  

Au-del¨ des activit®s et de lôanimation du 

lien avec les m®decins, il faut cr®er de 

nouveaux d®veloppements sur les 3 ob-

jectifs qui sont ceux dôXtraordinaire de-

puis la r®daction des statuts : 

1. La solidarit® au service des familles.  

 

Au-del¨ des occasions dô®changes d®j¨ 

®voqu®es, auxquelles il faut ajouter lôim-

portance des communications via Face-

book (sur lequel on ne saurait trop inciter 

¨ sôinscrire), il faut aller vers plus de con-

cret et plus de proximit®. Nous d®butons 

cette d®marche par un questionnaire 

sur la situation des familles, qui nôest 

pas une ®tude de plus, mais le souhait 

de percevoir la diversit® des situations en 

terme dôorganisation au quotidien et des 

aides obtenues, pour voir comment infor-

mer chaque famille, et si possible aider 

davantage, sur les soins et les droits 

auxquels elle peut pr®tendre et comment 

Merci ¨ tous les participants ¨ notre ôôConseil dôAdministration ®largiôô r®uni 

à Lyon en octobre dernier pour définir les projets de votre association.  
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les faire valoir. 

 

2. Le soutien aux initiatives th®rapeu-

tiques.  

 

Au-del¨ des dialogues nombreux et ¨ 

intensifier (merci ¨ chaque famille de 

veiller ¨ participer au PHRC- cf p.2), 

nous avons ¨ trouver de nouveaux 

moyens dôutiliser les dons que nous rece-

vons, en plus des aides ponctuelles ¨ 

lôun ou lôautre des programmes de re-

cherche. Le CA a valid® lôid®e de finan-

cer des th¯ses de Master 2 ou ®quiva-

lents pour attirer de nouveaux m®decins 

vers nos maladies bien particuli¯res. 

Lôexp®rience a montr® que m°me avec 

des budgets de recherche ou des cr®a-

tions de postes financ®s, il nô®tait pas 

simple de trouver des comp®tences. Es-

sayons de pr®parer le terrain pour que 

les occasions de d®velopper les soins 

puissent se concr®tiser. 

 

3. Faire conna´tre nos maladies.  

Au-del¨ de cette lettre diffus®e largement 

(1 000 exemplaires en tout) aux profes-

sionnels concern®s, côest sans doute ¨ 

travers le Collectif D.I. (D®ficience In-

tellectuelle) que nous portons lôambi-

tion de faire reconna´tre la d®ficience 

intellectuelle comme un sujet de sant® 

national. A ce titre, nous attendons beau-

coup de lôexpertise collective de lóInserm  

en 2014. Notons ®galement 2 ®v¯ne-

ments significatifs. Tout dôabord, la de-

mande qui môa ®t® adress®e de faire une 

intervention en pl®ni¯re du congr¯s an-

nuel de lôAnecamps, puis lôorganisation 

dôun colloque m®dical par lôUnapei pour 

les professionnels sur le diagnostic et ses 

cons®quences sur lôaccompagnement. Il 

faut ajouter bien s¾r lô®tude lanc®e par le 

Pr Vincent des Portes pour ç factualiser è 

les impacts de la d®ficience intellectuelle 

de faon ¨ pr®parer la justification de 

nouvelles th®rapies. La th®rapie dont il 

est fait objet concerne lôX-Fragile mais ne 

d®sesp®rons pas é 

Vous trouverez plein de d®tails sur ces 

diff®rents ®l®ments dans cette lettre. Je 

vous en souhaite une bonne lecture et 

surtout vous adresse tous mes vîux 

pour 2014 : 

¶ Pour les familles : plein de bonheur et 

des situations apais®es,  

¶ Pour nos donateurs : un grand merci et 

un appel ¨ renouveler votre soutien 

¶ Pour les professionnels : nos remercie-

ments et nos encouragements ¨ pour-

suivre votre investissement pour un 

mieux vivre de nos enfants.  

En esp®rant, en union avec le bureau et 

toutes les personnes engag®es dans 

lôassociation, avoir r®pondu ¨ vos attentes 

et peut-°tre m°me vos espoirs, 

  Tr¯s affectueusement 

Olivier de Compi¯gne  

Le mot du président -  suite  
A vos agendas :  

04 L@QR ´ O@QHR 

Com®die La Main Passe, de Feydeau,  

au th®©tre Aydar (4 sq Rapp, 7¯me arr). 

Pi¯ce jou®e au profit dôXtraordinaire par 

Conf®rence et Compagnie. 

 

Avril 2014  en CORREZE  

Week-end pour les familles touch®es par 

une duplication MECP2  

avec la pr®sence dôun m®decin impliqu® 

aupr¯s des patients et dans le PHRC 

 

PRINTEMPS 2014  près de Lyon   

Week-end pour les familles touch®es par 

le syndrome de Renpenning/PQBP1. 

 

EN Septembre près de paris  

Week-end pour les familles touch®es par 

le syndrome de Coffin-Lowry  

 

Octobre à  Paris  

Journ®e pour les parents concern®s par 

un d®ficit en transport de cr®atine, 

avec intervention dôune orthophoniste, 

dôun psychomotricien, é 
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Lôactualit® de nos maladies Xtraordinaires  

Le Dr David Germanaud poursuit son travail visant ¨ mieux comprendre les 

cons®quences morpho-anatomiques de l'insuffisance de croissance c®r®brale, 

entre autre au cours de la maladie de Renpenning. Ce travail s'inscrit dans une 

collaboration entre l'Unit® Mixte de Recherche 663 ¨ NeuroSpin (Institut de 

Neuroimagerie du CEA-Saclay) et l'®quipe du Pr Vincent des Portes ¨ Lyon qui 

coordonne le PHRC RMLX 2008. David Germanaud a soutenu sa th¯se de 

sciences cognitives en octobre 2013 et des publications scientifiques sont ¨ 

venir qui aborderont, entre autres, divers aspects morphologiques de la micro-

c®phalie li®e aux mutations du g¯ne PQBP1. Ce type de publications est lôabou-

tissement indispensable des travaux de recherche bio-m®dicale et assure la 

diffusion des nouvelles connaissances dans le domaine.  

L'ann®e derni¯re, deux nouveaux diagnostics de maladie de Renpenning ont 

®t® fait, portant ¨ 9 le nombre de familles non apparent®es concern®es par la 

maladie en France, soit 17 patients.  

 
Des ®quipes de recherche internationales travaillent sur le r¹le de la prot®ine PQBP1 dans le fonctionnement cellulaire et neuro-

nal. Ces ®quipes, dont r®cemment une ®quipe allemande extr°mement s®rieuse, sont ¨ la recherche de volontaires por-

teurs de mutations PQBP1 qui accepteraient de donner un ®chantillon de sang pour contribuer ¨ leur recherche. Il s'agi-

rait d'une simple prise de sang et le pr®l¯vement est ensuite anonymis®. Si des familles concern®es sont int®ress®es, le Dr Ger-

manaud peut se faire l'interm®diaire et initier les d®marches pour quôelles puissent y participer (david.germanaud@rdb.aphp.fr ) 

Rendez-vous au printemps en r®gion lyonnaise pour un week-end pour toutes les familles touch®es par ce syndrome : parents, 

enfants, fr¯res et sîursé + dôinfos : PQBP1@xtraordinaire.org  

PQBP1 -  syndrome de Renpenning  

Familles touchées par le syndrome de 

Renpenning en lien avec Xtraordinaire.  

Duplication du gène MECP2  

30 enfants et adultes porteurs dôune duplication du g¯ne MECP2 ont ®t® inclus 

dans le PHRC, ce qui en fait la maladie la plus repr®sent®e dans ce programme 

de recherche clinique. Le Dr Salima El Chehadeh a pu rencontrer la plupart des 

familles, gr©ce, entre autre, ¨ la prise en charge de ses frais de d®placement : un 

peu plus de 3000ú.  

Lors du Congr¯s Europ®en du Syndrome de Rett, ¨ Maastricht, elle a pr®sent® les 

conclusions de ses recherches. 

Xtraordinaire lôa ®galement rem-

bours® de ses frais de participa-

tion ¨ ce congr¯s: 1250ú. Elle a pu y rencontrer le Dr Hilde Van Esch, qui a mis 

en ®vidence la duplication MECP2, ainsi que quelques familles hollandaises 

concern®es.  

Une ®tude est ®galement en cours en Allemagne, pour ®tudier les causes des 

infections fr®quentes chez ces enfants. Il suffit pour y participer de faire une 

prise de sang dans un laboratoire dôanalyse proche de chez vous, avec le proto-

cole envoy® pr®alablement par le Dr El Chehadeh. Pour plus de renseigne-

ments: salima.elchehadeh@chu-dijon.fr  

Une pr®sentation des diff®rents travaux en cours sur cette maladie sera faite aux 

parents lors du week-end organis® en avril 2014, ¨ Brive-La-Gaillarde en Cor-

r¯ze. infos : DUPMECP2@xtraordinaire.org  06 76 41 04 22 et 05 61 00 22 95.  

Familles touchées par une duplication du 

gène MECP2 en lien avec Xtraordinaire.  

mailto:david.germanaud@rdb.aphp.fr

