Le syndrome du X fragile... vous connaissez ?

Le syndrome du X fragile, appelé aussi syndrome de Martin-Bell, est une anomalie héréditaire du chromosome X dont une partie est brisée ou endommagée. Ce problème génétique entraîne des difficultés allant des troubles d'apprentissage jusqu’à la déficience sévère.  Le syndrome du X fragile est actuellement la deuxième cause, après le syndrome de Down, expliquant les retards mentaux d'origine chromosomique. 

Les garçons sont plus affectés que les filles par le syndrome du X fragile. En effet, les filles ont deux chromosomes X et si l'un est défectueux l'autre compense. On estime à 1/700 les femmes porteuses ou hétérozygotes, mais seulement 3% de celles-ci expriment les symptômes.  Chez les garçons, on estime la fréquence à 1/1000, mais le chromosome Y ne compensant pas le défaut du chromosome X, les manifestations du syndrome se font plus apparentes et les problèmes mentaux peuvent être plus sévères.  Au Québec, nous avons malheureusement peu de données sur le sujet car le diagnostic est relativement récent. Par exemple, à Sherbrooke, c'est seulement depuis deux ou trois ans qu'il est possible d'effectuer un caryotype du X fragile et ainsi, poursuivre au plan familial des diagnostics préventifs de la maladie. 
  

INDICES  CLINIQUES 

PHYSIQUES 

· visage un peu allongé 
· oreilles un peu plus grandes, décollées (problème de cartilage, de tissus conjonctifs) 
· macro-développement des testicules (macro-orchidisme) 
· pieds plats 
· base du nez plus large 
· front proéminent 
· hyperflexibilité des jointures 
· palais ogival 
· prolapsus valvulaire mitral 
· infections d'oreilles (otites à répétition)

NON PHYSIQUES 

Comportement : 

· hyperactivité 
· déficit d'attention et de concentration 
· acting-out   impulsivité, crise de colère et parfois auto-mutilation

Langage: 

· bredouillage : débit rapide mais hachuré avec du bégaiement 
· contenu est pauvre 
· écholalie : répétition de sons et de mots 
· persévération :  répétition d'idées, continuer de parler de la même chose 
· langage expressif plus déficitaire que le langage réceptif

Traits autistiques: 
        5,38 à 15,78 des autistes masculins sont identifiés X fragile 

· contact oculaire pauvre 
· maniérisme gestuel ou stéréotypé 
· « hand biting » 
· « hand flapping » 
· crainte, timidité 
· réactions intenses aux changements de l'environnement

Cognitif: 

· retard du développement 
· difficulté   variant   des troubles d'apprentissage à la déficience mentale sévère 
· quelquefois  des  problèmes neurologiques   (équilibre, perception, etc.) 
 

PISTES DIAGNOSTIQUE: 

Outre les indices cliniques, certains éléments du K-ABC peuvent appuyer l'hypothèse du syndrome X fragile chez l'enfant ayant des troubles d'apprentissage ou une déficience légère.   Si nous retrouvons trois ou quatre éléments suivants au K-ABC : 

· le score du processus séquentiel plus faible que le score du processus simultané, 

· le score du processus mental composé (MPC) plus faible que le score de l'échelle d’accomplissement 

· le score au sous-test mémoire spatiale plus faible que le score des matrices analogiques, 

· le score au sous-test arithmétique plus faible que la moyenne du score accomplissement, 

il est alors recommandé de poursuivre les investigations auprès d'un spécialiste qui sera en mesure d'effectuer un test cytogénétique du X fragile. 
  

TRAITEMENT ET INTERVENTION: 

· approche multidisciplinaire: stimulation précoce par le biais de sessions en orthophonie, ergothérapie et aide éducative spécialisée (Ex. :  utiliser tes forces visuelles du jeune) 

· thérapie occupationnelle ou d'intégration sensorielle: techniques de relaxation qui visent à améliorer la réception et l’organisation des stimuli 

· thérapie psychologique : pour aider  les  individus et les familles à comprendre ce qu’elles vivent et à réagir à l'environnement 

· intervention médicale: 

· utilisation des stimulants du système nerveux central  (Ex.  Ritalin) utile chez environ 75% des garçons atteints du X fragile avec déficit d'attention et hyperactivité 

· utilisation de l’acide folique démontre peu d'amélioration des problèmes de comportement autres que l'inattention et l’hyperactivité. L’utilisation de cette vitamine suscite beaucoup de controverses. 

  

· classement scolaire: privilégier un groupe restreint dont les objectifs visent la stimulation sensorielle plutôt qu'un groupe MSA où l'emphase est mise sur la rééducation du comportement. 
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