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Le mot du  président  

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

Lettre n° 9  

Bonjour ¨ chacun, 

Vous trouverez dans cette lettre 2 t®moi-

gnages qui d®crivent le óôparcours du 

combattantôô pour aboutir ¨ un diagnostic, 

et notamment comment rencontrer le m®-

decin expert qui pourra aller au-del¨ du 

syndrome le plus connu : lôX-Fragile et 

orienter vers une autre hypoth¯se parmi 

les tr¯s nombreux syndromes plus rares. 

Il faudra alors attendre le travail dôun labo-

ratoire, lui-m°me expert plus ou moins 

unique de cette pathologie, pour confir-

mer le diagnostic apr¯s des semaines ou 

des mois dôattente. Ces difficult®s ¨ abou-

tir au diagnostic expliquent pourquoi notre 

association ne rassemble encore quôune 

petite centaine de familles, ce qui est en-

core peu par rapport aux nombres de 

syndromes li®s ¨ lôX et ¨ la pr®valence 

reconnue de ces syndromes. 

Pourtant, ce parcours du combattant de-

vrait bient¹t ®voluer du tout au tout. Le 

s®quenage syst®matique des g¯nes, qui 

permet de d®tecter toute anomalie r®per-

tori®e, se d®veloppe vers des phases 

op®rationnelles, soulevant au passage de 

nombreuses questions ®thiques, et pas 

seulement vis- -̈vis de la d®ficience intel-

lectuelle. Je suis moi-m°me intervenu 

aupr¯s des g®n®ticiens du r®seau Genco-

dys, qui rassemble tous les chercheurs 

europ®ens qui travaillent sur les causes 

de troubles cognitifs : Jôy ai appris quôils 

parviennent ¨ d®terminer une anomalie 

sp®cifique parfois pour une seule famille.  

Cette explosion des diagnostics confirme 

Xtraordinaire dans sa vocation de ras-

sembler tous les syndromes li®s ¨ lôX, 

m°me les moins repr®sent®s. Mais il re-

pr®sente un challenge pour les ann®es ¨ 

venir, que je synth®tiserai en une seule 

urgence : chaque groupe de parents con-

cern®s par un m°me syndrome doit sôor-

ganiser et se mobiliser. Côest ce que nous 

avons v®cu avec joie pour au moins 2 

syndromes : Renpenning et D®ficit en 

transporteur de Cr®atine, avec notam-

ment un WE qui fut dans les deux cas 

une grande r®ussite. Mais il faut quôil en 

soit de m°me pour au moins tous les syn-

dromes qui ont fait lôobjet dôune conf®-

rence sp®cifique, et ce depuis maintenant 

3 ans. Je rappelle que nous avons la 

chance quôil existe un PHRC (programme 

hospitalier de recherche clinique), qui 

mobilise des m®decins sp®cifiquement 

sur chaque syndrome : description des 

sympt¹mes, meilleures prises en charge, 

et aussi la possibilit® ¨ terme de pistes 

th®rapeutiques.  

Notre exp®rience de parents nous a d®-

montr® que nous devons °tre pr®sents au 

c¹t® des m®decins. Nous devons avoir 

confiance dans notre expertise des diffi-

cult®s de nos enfants, comme cela a ®t® 

¨ nouveau d®montr® lors de la conf®-

rence du 12 mai sur le syndrome 

óDuplication MecP2ô. Mais nous devons 

aussi °tre pr®sents aupr¯s de m®decins 

qui sont tr¯s sollicit®s et interviennent 

dans des situations professionnelles com-

plexes : A nous de nous assurer que 

notre priorit® ne soit pas frein®e par 

dôautres sujets. 

Un autre ®v¯nement important de lôann®e, 

côest la d®couverte dôune piste de th®ra-

pie pour le syndrome du óôd®ficit en trans-

porteur de la cr®atineôô. Alors que nous 

avions quasiment conclu un accord de 

financement de certains travaux du Dr 

Vassili Valayannopoulos, pour un montant 

important ¨ lô®chelle de lôassociation, et 

cons®cutif ¨ la mobilisation des parents 

concern®s, une ®quipe am®ricaine a pu-

bli® des r®sultats de recherche promet-

teurs sur un mod¯le animal par lôutilisation 

dôune mol®cule 

d®j¨ connue, la 

cyclocr®atine.  

Nous allons 

maintenant es-

sayer, toujours 

avec le Dr Vassili 

Valayannopou-

los, de soutenir cette d®couverte en esp®-

rant que les espoirs mis en elle seront 

confirm®s.  

Cette d®couverte nous montre que nous 

sommes partie prenante dôun combat 

mondial, o½ certaines mol®cules peuvent 

°tre une r®ponse partielle ou totale pour 

soigner un syndrome, quand bien m°me 

elles auraient ®t®, comme côest le cas ici, 

A vos agendas :  

2012 

1er septembre                   Loire  

Stand Xtraordinaire lors du Son et lumi¯re  

du Ch©teau de la Roche 

 

27- 29 septembre              RHONE  

Stand Xtraordinaire lors des óôJourn®es du 

handicapôô ¨  Fleurieux sur lôArbresle 

 

10 novembre            LYON  

R®union annuelle sur les projets  

de lôassociation 

 

17 NOVEMBRE                     PARIS  

R®union des associations du centre de 

r®f®rence maladies m®taboliques  

 

2013 

13/14 avril 2013   

         Foret de Fontainebleau  

1er week-end pour toutes les familles 

Xtraordinaires !!! 

Inclus:  
APPEL AU DON 

ANNUEL 
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Fort de lôexp®rience des ann®es pass®es, 

nous avons reconduit le sch®ma des jour-

n®es pr®c®dentes, pour deux maladies 

qui nôavaient jamais fait lôobjet dôune con-

f®rence en France.  

Quatre m®decins, sp®cialistes de la dupli-

cation du g¯ne MecP2 et du d®ficit en 

transporteur thyroµdien MCT8 ont fait b®-

n®volement le d®placement ce samedi 

pour pr®senter aux parents concern®s 

lô®tat des lieux des connaissances et les 

perspectives de la recherche sur ces 

deux maladies rares. Ils ont ®galement 

pr®sent® les enjeux du Programme Hos-

pitalier de Recherche Clinique (PHRC), 

auquel Xtraordinaire apporte un soutien 

( cf. Lettre Xtraordinaire n* 8).  

Lôalchimie sôest ¨ nouveau op®r®e entre 

les familles: óôon a lôimpression quôelles se 

connaissent toutesôô, me confiait Jean-

Gabriel Vernet, un b®n®vole venu filmer 

une des conf®rences.  

Les conf®rences font lôobjet dôun feuillet 

d®di®, envoy® uniquement aux familles 

concern®es et ¨ notre r®seau de 300 m®-

decins.  

Lôapr¯s-midi a permis ¨ chacun de se 

rendre compte de lôint®r°t dôune mobilisa-

tion des familles pour mieux faire con-

naitre nos maladies, sôentraider et partici-

per ¨ des programmes de recherche.  

Plusieurs th¯mes ®taient ensuite propo-

s®s pour les tables-rondes:  óôFr¯res et 

sîurs: les oubli®s ?ôô, óôquelle prise en 

charge pour mon enfant?ôô et  óôLes com-

portements difficiles ¨ la maison ou dans 

la rue : comment je les g¯re?ôô. Simples 

discussions entre parents, ces tables-

rondes permettent aux parents touch®s 

par des maladies diff®rentes de se rendre 

compte que les probl®matiques du quoti-

dien sont souvent les m°mes et ¨ quel 

point cela fait du bien de les partager.  Le 

temps nous ®tait malheureusement comp-

t® : ces ®changes seront ¨ poursuivre lors 

du week-end du 13/14 avril 2013 !  

Journée Xtraordinaire du 12 mai 2012  

Au programme: Conférences le matin sur deux maladies rares, Duplication du gène 

Mecp2 et déficit en transporteur thyroïdien MCT8, puis Assemblée Générale et 

tables -rondes lôapr¯s- midi.  

Cette journée ne peut se faire sans 

lôinvestissement de b®n®voles pour 

accueillir, filmer, sôoccuper des en-

fants. Ils ont été aidés dans cette 

précieuse tâche par des étudiants 

éducateurs spécialisés.  

Merci à tous !  

d®velopp®es pour lutter contre le cancer 

ou une autre maladie.                       (é) 

(é) Jôesp¯re ne pas avoir trop ax® cet 

®ditorial sur les questions dôactualit®s 

m®dicales, et je nôoublie pas quôau-del¨ 

des espoirs th®rapeutiques, notre asso-

ciation doit d®velopper encore plus de 

solidarit® et de partage entre les familles.  

Tout ceci passe par une mobilisation quôil 

est toujours plus n®cessaire de rappeler : 

par rapport ¨ un syndrome sp®cifique ou 

au service de lôassociation dans son en-

semble, et selon les comp®tences et la 

disponibilit® de chacun. Un appel sp®ci-

fique est renouvel® pour la maintenance 

du fichier des adh®rents et des contacts 

de lôassociation, pour un ou des parents 

et/ou b®n®voles. 

 

 

 

Enfin, 2 dates ¨ retenir : 

¶ Nous invitons tous ceux qui ont un r¹le 

actif dans lôassociation ¨ venir ¨ une 

journ®e de r®flexion le 10 Novembre, 

pour ®crire ensemble lôavenir dôXtraor-

dinaire. 

¶ Bloquez dans votre agenda le WE du 

13 Avril 2013, pour le 1er WE de toutes 

les familles de lôassociation. 

Olivier de Compi¯gne 

Pr®sident dôXtraordinaire 

Dans ce numéro :  

¶ Journ®e Xtraordinaire du 12 mai  

T®moignages et compte-rendu de lôAssembl®e G®n®rale 

¶ 1er week-end pour les familles touch®es par un d®ficit en transporteur de cr®atine 

¶ Votre parcours du combattant pour lôacc¯s au diagnostic. T®moignages 

¶ Xtraordinaire ¨ lôorigine du Collectif D®ficience Intellectuelle:  

vers une saisine de la Haute Autorit® de Sant®  

¶ Avis de recherche dôun b®n®vole pour lôentretien du fichier Xtraordinaire 

¶ Week-end familial pour toutes les familles Xtraordinaires le 13/14 avril en For°t de Fon-

tainebleau : notez la date !  

 

Appel au don annuel  

Zoom sur la duplication du gene mecp2  

Zoom sur le déficit en transporteur thyroïdien mct8  

Page :  
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Côest vous qui le d´tes ! T®moignage de participants 

Soutenir les familles :  

¶ 2 journ®es de conf®rences-rencontre: 

le 29 mai 2011: sur ARX et A-TRX et le 

12 mai 2012: sur dupMecP2 et MCT8 

¶ R®guli¯rement : ®coute, conseils, 

orientations par t®l®phone ou mail 

¶ Avril 2011: we organis® par et pour 
les familles touch®es par le syndrome de 

Renpenning / PQBP1 dans le Gard 

¶ Avril 2012: we organis® par et pour 
les familles touch®es par un d®ficit en 

transporteur de cr®atine 

 

Informer :  

¶ 2 óôLettres Xtraordinairesôô en f®vrier 
et septembre ®dit®es ¨ 1 000 exemplaires  

¶ T®moignage dôHenri et Chantal Bul-
liot ¨ lôAdapei du Rhone: óôPourquoi cher-

cher la causeôô? 

¶ Compte-rendu suite ¨ la soutenance 

de th¯se du Dr Vassili Valayannopoulos 

sur le d®ficit en transport de cr®atine  

¶ Un nouveau logo, un nouveau d®-
pliant, de nouvelles banderoles 

 

Repr®senter :  

¶ Lors de Congr¯s : Soci®t® Fran-

aise de Neurop®diatrie, Journ®es Inter-

nationales J®r¹me Lejeune, Gencodys,é 

¶ Aupr¯s des Centres de R®f®rence :  

lors des ®valuations par la Haute Autorit® 

de Sant®, ou de r®unions avec dôautres 

associations (CR Maladies H®r®ditaires 

du M®tabolisme ¨ Paris) 

¶ Lors de soutenance de th¯se de 

chercheurs (Dr Vassili, Dr Aurore Curie), 

ou de remise de prix (INSERM pour le Dr 

Jamel Chelly) 

¶ Animation du Collectif óôD.Iôô,  ras-

semblant les associations et les profes-

sionnels sur lôaccompagnement th®rapeu-

tique des personnes d®ficientes intellec-

tuelles. 

Soutenir la recherche :  

¶ Financement de doctorants, aupr¯s 
du Dr Hanauer (Syndrome de Coffin-

Lowry)  et du Dr Cyril Vaillend (PAK3 et 

RSK2) 

 

Nouvelles dôXtraordinaire - Suisse 

¶ Une antenne en Suisse romande, 
suite ¨ lôemm®nagement de C®line Vernet 

¶ Stand lors de la journ®e suisse des 
Maladies Rares 

¶ Congr¯s EGAN ¨ B©le 

¶ Quelques contacts de m®decins et 
aupr¯s dôOrphanet Suisse.  

¶ Collaboration avec ProRaris, 
lôINSIEME et le Cristal (X Fragile) 

¶ Une page d®di®e sur le site internet 
www.Xtraordinaire.ch 

¶ Un d®pliant tout frais 

é tout le reste est ¨ construire ! 

Encore merci pour cette journée. Je connais 

assez bien la maladie dõArnaud; je venais 

surtout pour rencontrer dõautres familles, 

dõautres enfants. La pr®sentation des m®de-

cins sur la duplication MecP2 était très bien 

faite, beaucoup de d®tails tout en nõ®tant 

pas trop dans le jargon médical. Les 

échanges avec les médecins ont été très 

constructifs: on nõ®change pas de la m°me 

façon seul devant son généticien que lors 

dõune conf®rence o½ les discussions en am¯-

nent dõautres au point de d®voiler des d®-

tails qui nous semblent anodins pris isolé-

ment, mais qui revêtent une grande impor-

tance pour la génétique et la compréhension 

de la maladie lorsque nous sommes plusieurs 

¨ les d®voiler. Dõo½ lõimportance de ces ren-

contres !  

Mon fils de 16 ans, William, avait surtout 

fait le d®placement pour profiter de Parisé 

Il se demandait ce quõil faisait l¨ au d®but 

de la conférence, mais fut finalement en-

chanté de sa journée. Cela lui a fait du bien 

de savoir quõil existait dõautres ôõWilliamõõ, 

dõautres fr¯res et sïurs dõenfants handica-

p®s. Tr¯s bonne journ®e doncé ¨ refaire !  

Il y a un sujet dont on parle peu: cõest le 

sentiment de culpabilité de la mère. Surtout 

pour une maladie du chromosome X, où bien 

souvent la mère est porteuse et transmet la 

maladie à son enfant. Dans le cas de mon 

épouseñcomme dans de nombreux autres 

cas, elle est pass®e par la case ôõsïur dõhan-

dicap®õõ et sõest retrouv®e maman ayant 

transmis le mauvais gène. Pas facile à accep-

ter pour une mamané  

Fabrice Rollin, papa de deux enfants, dont 

Arnaud, 14 ans, DupMecp2 - Dordogne 

Compte -rendu de lôassembl®e g®n®rale:  
Nos actions en 2011 - 2012  

articulées autour de nos 4 objectifs  

http://www.xtraordinaire.ch/
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Rapport financier  

Origine de nos ressources  

Permettre aux familles de partager leur exp®-
rience (journ®es de conf®rence / rencontre / we) 3 496 ú 21 % 

Informer (d®pliants / Lettre Xtraordinaire) 3 889 ú 24 % 

Accompagner les programmes de recherche 7 051 ú 43 % 

Frais de fonctionnement 1 961 ú 12 % 

Total des Charges 16 397 ú   

Nos charges par objectifs:  

Gr©ce ¨ la g®n®rosit® de chacun dôentre vous, 

Xtraordinaire cl¹t lôexercice 2011 avec un r®-

sultat largement positif. 58 familles concer-

n®es par une maladie li®e ¨ lôXðdits 

óômembres actifsôô - ont adh®r® ou renouvel® 

leur adh®sion.   Elles sont soutenues par 228 

sympathisants et donateurs.  

Les adh®sions des membres actifs ne repr®-

sentent que 3% de nos produits.  

- La moiti® de nos ressources proviennent de 

dons de particuliers : amis, voisins, col-

l¯guesé Nous devons chaque ann®e tou-

cher de nouvelles personnes pour quôelles 

apportent un soutien financier ¨ lôassocia-

tion. Un nouveau d®pliant a ®t® r®alis®. 

Demandez des exemplaires pour les diffu-

ser autour de vous au 09 70 40 61 40.  

- Un quart de nos ressources provient des 

manifestations organis®es pour r®colter des 

fonds et faire connaitre lôassociation. Citons 

pour 2011: une soir®e magie et cabaret ¨ 

Roanne, un Run & Bike ¨ Paris, une tombola 

¨ Nice, un stand lors dôune repr®sentation du 

cirque Grussé  

Clubs sportifs, troupes de th®©tre, cho-

ralesé. Mobilisez votre entourage ! Nous 

vous enverrons des d®pliants, banderoles 

et ballons pour ces ®v¯nements.   

- Les 20% restants correspondent ¨ une re-

prise sur provision suite au don exceptionnel 

de la troupe de th®©tre Signes, affect® exclusi-

vement au soutien de la recherche.  

        2011      2010 

Produits     30 620 ú  16 095 ú 

Produits financiers       1 145 ú       734 ú 

Charges      16 397 ú    10 541 ú 

R®sultat de l'exercice      15 368 ú      6 288 ú 

R®sultat de lôexercice 2011 

 

 

 

 

Le samedi 12 mai, nous avons eu l'occasion de 

passer une journée en tant que bénévoles avec les 

enfants inscrits à la garderie. Cette journée a été 

un moment convivial et nous avons eu un grand 

plaisir à échanger avec d'autres familles sur nos 

parcours respectifs. Nous avons retrouvé 

des parents rencontrés lors de la journée Coffin-

Lowry. Ma fille de 16 enfants a été enchantée de 

s'occuper des enfants et a pu discuter avec des 

fr¯res et sîurs de son ©ge.Ce fut une belle jour-

née! 

Mme Ducamp, maman d'Antony, atteint du syn-

drome de Coffin-Lowry  
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Renouvellement du 
Conseil 
dôAdministration 

Conform®ment ¨ nos statuts, le Conseil 

dôAdministration a ®t® renouvel® par tiers. Sa 

nouvelle composition a ®t® approuv®e ¨ 

lôunanimit®.  

Conseil dôAdministration:  

Olivier de Compi¯gne en tant que pr®sident 

C®line Vernet en tant que vice-pr®sidente 

Herv® Wright en tant que tr®sorier 

Henri Bulliot en tant que tr®sorier adjoint 

C®cile Arl®ry en tant que secr®taire 

Chantal Bulliot, commission accueil ¨ Lyon 

Jean-Marie & Mady Gauthier, commission 

administrative et vie de lôassociation 

Christophe Berthod, d®l®gu® duplication du 

g¯ne MECP2 

Marie-Odile Claudel, d®l®gu®e, syndrome de 

Renpenning 

Karine Demain - Fages, suppl®ante, syn-

drome de Renpenning 

F. Defranco, d®l®gu® d®ficit en transport de 

cr®atine 

Carine Schneider, suppl®ante, d®ficit en 

transport de cr®atine 

Dôann®es en ann®es, une tr®sorerie large mais n®cessaire pour accompagner la recherche 

Gr©ce ¨ une gestion rigoureuse, ¨ la mobilisation de tous et ¨ un 

don exceptionnel dôune troupe de th®©tre en 2008, nous b®n®fi-

cions dôune tr®sorerie confortable pour engager les projets r®cur-

rents de lôassociation. Elle est n®anmoins encore insuffisante 

pour promouvoir des projets de recherche cons®quents sur nos 

principales maladies.  

F. Defranco prend le relais comme dé-

légué pour le déficit en transporteur de 

créatine de Carine Schneider, chaleu-

reusement remerci®e par lôassociation, 

pour toute lô®nergie d®pens®e malgr® 

un quotidien très chargé.  

Pourquoi font - ils un don à 
Xtraordinaire ?  
T®moignage dôOdile et Francis Poisson. 

Marie-Odile Claudel, une amie, nous a 

demand® dô®crire ce qui nous a motiv® 

pour faire un don ¨ votre association.  

Dans notre couple, quand lôun a propo-

s® cela ¨ lôautre,  cela fut imm®diate-

ment d®cid®, le cîur avait souffl® sans 

que lôintelligence ait pris le temps de 

raisonner. Pourtant, habituellement, 

nos dons sont longuement muris. Votre 

demande nous oblige donc ¨ r®fl®chir !  

La premi¯re raison, ®vidente celle-ci, 

est lôadmiration de vos r®actions pa-

tientes et pers®v®rantes envers votre 

fils et votre fr¯re, tous les deux atteints 

de cette maladie (�O�H���V�\�Q�G�U�R�P�H���G�H���5�H�Q��
�S�H�Q�Q�L�Q�J).  

Une seconde raison est lôesp®rance 

que les recherches m®dicales puissent 

parvenir un jour ¨ enrayer ce dysfonc-

tionnement des g¯nes, ou au moins ¨ 

en att®nuer les impacts quotidiens.  

Depuis longtemps, nous sommes peut-

°tre dôautant plus interpell®s par les 

maladies g®n®tiques quôaucun 

membres de nos familles nôen a ®t® 

victimeé ¨ ce jour.  

Comme la plupart des parents, ¨ 

chaque grossesse, nous nous sommes 

pos®s cette question. ê lô©ge de 40 

ans, nous y avons ®t® plus directement 

confront®s : le gyn®cologue engagea le 

dialogue tout de go. 

 - Donc vous venez pour le faire sau-

ter ? 

- Mais pas du tout, nous sommes heu-

reux dôattendre un quatri¯me enfant! 

- Apparemment, vous ne tenez pas 

compte de votre ©ge: Savez-vous 

que vous avez 40 % de chance de 

plus que lôensemble des femmes 

dôavoir un enfant trisomique? Et je ne 

parle  pas de toutes les autres mala-

dies g®n®tiques.  

- Sôil en est ainsi de cette grossesse, 

cela ne lôemp°cherait pas dô°tre notre 

enfanté 

Cet enfant est óôindemneôô, mais cette 

exp®rience nous a sensibilis® ¨ la 

cause du handicap.  

 

Dans ce contexte, cela nous parait 

dôautant plus important de soutenir - 

moralement et financi¯rement - les 

familles concern®es et la recherche ! 

   

APPEL AU DON 

ANNUEL 


