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Paratonnerre Pascal Doeflinger

« Accompagner les nouvelles familles

* Informer et s’informer des évolutions médicales et des
possibilités pour nos enfants

* Tisser un réseau de familles a travers le monde

* |nitier la recherche médicale

JFE Lyon Journée des associations
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Epilepsies rares? e

FILIEME WATIONALE OF SANTE

O Epilepsie maladie fréquente (entre 0.5 et 1%)

L maladie rare si concerne moins de 1/2000 patients
Q) épilepsie maladie trés hétérogéne
L Somme de maladies rares

U Et beaucoup de causes inconnues..
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1. « C’est une épilepsie »

Cause inconnNUE ... ?
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1. « C’est une épilepsie »
2. « C’est le syndrome xxx »

Un nom sur son épilepsie
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1. « C’est une épilepsie »
2. « C’est le syndrome xxx »
3. « la mutation génétique yyy est la cause »

Comment les patients, leurs parents

vivent ils ces étapes?
Nous leur avons posé la question en ligne
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Sondage en ligne
Vivre avec une épilepsie rare ou de cause inconnue : vécu de patient / parent

396 réponses

26%

Patients

74%

Patients Parents
5% _syndrome
Maladie rare_
\ 87%

Cause

inconnue (e-[Il{ginconnue

19/10/2018 JFE Lyon Journée des associations aladie rare

Reproduction des photos interdite JFE Lyon 19 octobre 2018 Journg

Temps (en années) entre le diagnostic d'épilepsie
et l'identification du syndrome
143 réponses de parents d'une personne
touchée par un syndrome épileptique
*

25,00 +

< 1sem

W <imois

1980 1985 1990 1995 2000 2005 2010 2015

19/10/2018 JFE Lyon Journée des associations

ce des associations. Epilepsies de cause rare ou inconnue P2/8




du diagnostic d’épilepsie a I'identification du syndrome

Vécu de patients
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+ Temps (en années) entre diagnostic d'épilepsie et identification du syndrome

= Temps (en années) avant l'identification de la cause
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Du syndrome a l'identification de la cause

Vécu de patients
Vécu de parents
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Syndrome de cause inconnue

Vécu de parents
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Temps (en années) entre le diagnostic d'épilepsie et I'identification de la cause | "™
35 parents de personnes atteintes de maladie rare e <: it
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Du diagnostic d’épilepsie
a l'identification de la maladie rare

Vécu de patients
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5 Services de soins directement impliqués

Un centre spécialisé de référence au  Interactions fortes sur une base
sein du CHU de LyondesHCL

de réunion hebdomadaire

EPILEPSIE EPILEPSIE PEDIATRIQUE NEUROLOGIE
ADULTE & VEEG & VEEG (A. PEDIATRIQUE

(S. Rheims) Arzimanoglou) (V. Des Portes/D. Ville)

e sl RlEll GENETIQUE CLINIQUE
(M. Guenot) (G. Lesca)

European
ioh Reference
Network

Coordination: A. ARZIMANOGLOU
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Centre de référence national
pour la prise en charge des
épilepsies rares et complexes

EPILEPSIE
ADULTE &
VEEG

s =

NEUROLOGIE
PEDIATRQUE

(V. Des Portes/D.
Ville)

Jéﬁi cience

et Déficience Intellectuelle

Coordination: V. DES PORTES

EPILEPSIE PEDIATRIQUE &
EG (A Arzimanoglou)

GENETIQUE CLINIQUE (G.
Lesca)

ims)
NEUROCHIRURGIE
(M. Guenot)

& Epi @

Coordination: S. RHEIMS

Le centre de référence constitutif

épilepsie rare de Lyon

Service épileptologie
Adulte
Pr Sylvain Rheims
(coordinateur)

Service d’épileptologie

et d’explorations Service de

Neuropédiatrie
(Pr des Portes)
Dr Ville

fonctionnelles
neurologiques (Dr
Arzimanoglou)

Chaque année dans le service de neuropédiatrie
» 1200 consultations (dont 70% épilepsie rare)

» >200 hospitalisations de jour

» >300 hospitalisations conventionnelles

FILIEME WATIONALE DR SANTE
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Dr.J.Jung Dr.D.ille
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neuroradio
orthopédie

En lien avec

neurochirurgie

gastroentérologie

Scolarisation
adaptée (ULIS,
IME...)

centre de référence épilepsie rare
Lyon (activité pédiatrique)

Organismes de

Réanimation- recherche

soins continus

CAMSP, CMP, SESSAD,
SESSAD épilepsie,

IME les violettes
oU Inconnue P5/8-

neuropsychologues




Equipe

Buropean

CHILD NEUROLOGY 7 . s Referonce

médicale
i adulte

Service d’Epileptologie adulte : dans L’Hopital Neurologique (300 lits)

une unité d'hospitalisation de 17 lits recevant 24 heures sur 24 a des fins diagnostiques
et thérapeutiques prés de 250 patients pour

* une épilepsie nouvellement diagnostiquée ou difficile a traiter
» Salves de crises / état de mal épileptique

une unité de 4 litsde vidéo-EEG de longue durée
« évaluation pré-chirurgicale des épilepsies pharmacorésistantes : 40 examens d’EEG intracranien/ an

+ 4 laboratoires EEG =3 500 examens EEG/an
« en ambulatoire et en hospitalisation, (dont surveillance continue pour les patients atteints
d’épilepsie gérés en Unité de Soins Intensifs)
» 7 médecins seniors sont impliqués dans les investigations cliniques et
neurophysiologiques quotidiennes.

» 1 neuropsychologue et 1 infirmiére spécialisée pour la prise en charge de 1’épilepsie

Dr.JJung

Activité
neurochirurgicale

Approximativement 70 procédures chirurgicales / an pour les enfants et adultes
ayant des épilepsies complexes résistantes au traitement médicamenteux.
« Incluant 30 a 40 enregistrements intracraniens.

ACTIVITE QUANTIFIEE 2017 DE CHIRURGIE DE L’EPILEPSIE

au bloc

(Nombre total de adultes ot anfants)

TOTAL

SEEG et & de foyer du nerf vague

2 | 149

37 154 (+3.3%)

44 170 {+10.4%)

L] 164(-3%) |

176 (+7.3%)

158 (-10.2%)

EL]

50 15

Dr.J.Jung

T

Service de GENETIQUE CLINIQUE
* programme dédié a I'épilepsie,
* plus de 250 cas d’épilepsies d’origine génétique suivis localement

Programme d’Education Thérapeutique officiellement reconnu
* pour les enfants
* pour les les adultes.

Institut de I'épilepsie IDEE, sur le site
» Equipes de recherche sur I'épilepsie
» programmes éducatifs
« associations de patients
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Qui peut consulter
au Centre Epilepsies Rares ?

« Pas de critére officiel pour venir ...

« Tout patient ayant une forme séveére ou rare d’épilepsie
« Ayant un besoin d'avis diagnostique / thérapeutique
- Dans le périmétre géographique du Centre de Référence

« Comment ?

« 2 canaux officiels aLyon
- Téléphone : Secrétariat du service de neurologie adulte (04 72 35 79 00)

« RDV électronique : hcl.epilepsie@chu-lyon.fr

« Venue avec
« courrier du médecin traitant et idéalement du neurologue
« éléments médicaux antérieurs (imagerie, EEG, courriers, prises de sang)

née des associations. Epilepsies de cause rare ou inconnue P6/8""




Et demain ? ... la recherche aujourd’hui

* Savoir la cause de son épilepsie

* Etre mieux soigné?

De nouveau glg témoignages issus du sondage
Paratonnerre, syndrome de Fires
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Activités du centre de référence épilepsies
rares constitutif de Lyon

Soin
Recours : activité locale
Activité de 2° ou 3¢ ligne: régionale

Enseignement-formation
Etudiants (internes, externes)

.. . DIU (neuropédiatrie, Def
(région ARA de Montélimar, aux ( P

Alpes en passant par Macon,
Chalon), voire nationale: importance
du travail de réseau

intellectuelle, épileptologie...)
Formation continue
Aupres des associations

Recherche
Souvent collaboratif et en lien avec des organismes de recherches, des laboratoires
pharmaceutiques

Etude randomisée en double aveugle sur I'efficacité de I’Everolimus dans les
épilepsies pharmacorésistantes de la Sclérose Tubéreuse de Bourneville

Etude portant sur la recherche de causes génétiques dans les spasmes bénins
Etude de I'impact psychologique sur les familles avec un enfant présentant une
épilepsie sévere

Projets de recherche
en cours

Projets d’imagerie dans le cadre du bilan préchirurgical de I'épilepsie :
Imagerie multimodale (PET scan, IRM encéphalique, MEG) pour bilan préchirurgical de
I"épilepsie
Evaluation du risque de déficit cognitif aprés chirurgie de I'épilepsie par I'imagerie spectrale
dynamique chez les patients explorés en SEEG

Evaluation de I'excitabilité corticale en utilisant des stimulations Paired Pulses

Evaluation des réseaux épileptogénes en SEEG chez les patients présentant une sclérose
tubéreuse de Bourneville

Projets de recherche dans le cadre de I'étude de la mort soudaine liée a I'épilepsie
Etude des voies sérotoninergiques dans la SUDEP
Etude de l'efficacité de la Naloxone pour réduire la dépression respiratoire post ictale
Etude des facteurs de risque de SUDEP
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> Prendre en charge toutes les épilepsies bien
équilibrées, bien suivies

> Aider au diagnostic de pathologies rares

> Aider a la gestion du traitement des épilepsies
> Se substituer au neurologue / pédiatre
> Coordonner des soins nécessitant plusieurs traitant
spécialistes
> Pas de lieu physique unique a Lyon
> Proposer de participer a des protocoles de
recherche

> Aider a «I’éducation de patients»
>Protocoles d’éducation
thérapeutique @ Relais avec
associations de patients @
Soutien psychologique

/ . . . . . DrJ.J
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A quoi servent les associations
d’épilepsies rares ?
Accompagner les familles, s’entraider

Tisser un réseau de familles (France, Europe, Monde)

Informer et s’informer, faire prendre en compte
* les évolutions médicales et paramédicales

* |es besoins médicosociaux : allocations, prestations, accompagnement

Initier, soutenir la recherche
* Médicale et paramédicale

* Qualité de vie et d'accompagnement
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Ensemble, on va plus loin...

Les associations d’épilepsies rares sont

Membres de I'Alliance Maladies Rares

Partenaires du centre de référence épilepsies rares

Avec EFAPPE,

elles sont reconnues associations représentatives des usagers
du systéme de santé. Elles sont vos représentants aupres de
— ministéres de la Santé, de la Solidarité
— services de I'Etat (DGS, DGOS, HAS, ANSM ...)
— Agence Régionale de Santé, MDPH et services de soins dans votre région

elles sont partenaires des associations de professionnels pour porter
ensemble les besoins des personnes épileptiques (CNE)

19/10/2018

Reproduction des photos interdite JFE Lyon 19 octobre 2018 Journé

JFE Lyon Journée des associations

“E‘TPE Des épilepsies rares. des associations

ALLIANCE
SYNDROME
DE DRAVET

Syndrome de Dravet meeES———) %
Syndrome de Doose

TN
Syndrome FIRES ou DECS e Paratonnerre

Syndrome de Lennox-Gastaut =) Association en cours de création

Syndrome d’Ohtahara

Syndrome de Rasmunsen

associanion
sclérose
tubéreuss

de Boumeville

Sclérose Tubéreuse de Bourneville

Syndrome de West

Ars&b

MmmmqumwmdaNn

Syndrome d’AngeIman —

AFSA -

Syndrome de Rett

Maladies mitochondriales avec épilepsie. r
Syndrome MERREF (épilepsie myoclonique avec “ragged red fibers” \: >
A;MMA
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