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ETCAF — Un spectre lésionnel
Ensemble des Troubles Causés par I’Alcoolisation Foetale

TERATOGENE ET TOXIQUE GENETIQUE
Quantité Pas de dose minimale e
sans risque /{ g

NI

Durée { ‘ ‘ : :r
Binge drinking plus a \ iii' ;::“;‘ \ .
Mode risque ‘1‘:;’ l'a." I‘* \
‘ - ‘.i."';. ] 5 -

\ .‘.‘.: '-;
Stade \:: gyl
d’exposition s 5 /

3™t CONGRES FRANCOPHONE DE MEDECINE GENERALE OCEAN INDIEN



ETCAF — Un spectre lésionnel

DANGEREUX pendant TOUTE la grossesse mais conséquences différentes

Périodes de développement des différents organes et sensibilité correspondant
aux effets d'une exposition a I'alcool

Développement (en semaine)

Owule Embryon
1-2 5
SNC* - Risque accru
Con ] Susceptibilité
moindre

oreilles

* Systéme nerveux central

SOURCE : "Alcocl et effatz sur la sante”, INSERM, 2007
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Quand y penser ?
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Systématiquement ?
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ETCAF — Un enjeu majeur de Santé Publique

27 ddeambea 2018 JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIOUE FRANGAISE Texte 7 sur 115

Décrets, arrétés, circulaires

TEXTES GENERAUX

MINISTERE DES SOLIDARITES ET DE LA SANTE

Décision du 19 avril 2018 de |'Union nationale des caisses d'assurance maladie
relative a la liste des actes et prestations pris en charge par I'assurance maladie

NOR : SSAUTB3982S

Le collége des directeurs,

Vu le code de la sécurité sociale, notamment les articles L. 162-1-7, L. 162-1-7-1 et R_ 162-52 1

Vu les avis de la Haute Autorité de santé en date du 24 mai 2017 ;

Vu I'avis de I"Union nationale des organismes complémentaires "assurance maladie en date du 10 avil 2018 ;

Vu les avis de la commission de hiérarchisation des actes e biologie médicale en date du 22 évrier 2018,
Décide

Art. 1. = De modifier la liste des actes et prestations pris en charge par I'assurance maladie, pour la partie

ative aux actes de biologie médicale, telle quelle a éié définie par la décision de PUNCAM du 4 mai 2006

| Au chapitre 17-07: ACTES DE GEN‘ETIQUE MOLECULAIRE REALISES SUR L’ADN F(ETAL
CIRCULANT DANS LE SANG MATERNEL

1.1, La ligne 4 st supprimée et remplacée par - « Seuls les laboraloires autorisés sont habilités 4 exéeuter ces

est créé deux nouveaux : actes 4087 et 4088

a0 Dépisage de i vicomis 2 fetse par soshyee ce B1344
Thofin i e b g s

1 7 paurs drs it Q' sel e A0 par
pateie o par grosses

S disg e o ome 1 e s 85
e e TN o et G

o i ey e 4087,
ond Mw-ﬁ‘m: Vo n oo

e et 6s SHecE 3 an 100l

1 52 o e itk ' sl e 08 par
potete otpar grosses

ETCAF 1/100

France : 8000 naissances/an
Réunion : 150 naissances/an

Un nouveau-né tous les 2 jours a La Réunion
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o Reunion Island versus all French registries - .. £ &s =uams
a5 - (EUROCAT data) C1mm.,,mw,.m
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and disorders and concerns one in 1,000 births.
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c 4 090 pregnancy (whatever the term of pregnancy) whom mothers lived and gave birth in Reunion Island between 2003 and 2015.
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Mfgﬂe ; ._«.:_. | | | I| ; (:unocnﬂ::)m "h‘“‘“"‘
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Limousin | : - | - -~
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4
. i — - e — -
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g = 17
Hle-de-France | I : I L s . l . l 1 I 5 &
GWJM I I I 3 o, — . Mewrt [Orotecit et Kidney  Pockal dywmarphy  Oer S e e e ISR MR TR BRR e
Pays-de-la-Loire | o T L g 0
1 ese results co
Rhone-Alpes m = result was lower than once classically reported ne
o 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 20112012 200 20 . . o L e o v ewiromn st o
CO(SQ ) ._.(-_. Doos this result reflect a truly higher prevalence on Reunion Island or rather a better ability from professionals trained for a *)(
Mammque ¢+ long time to dia gm-ml s condition? Similarly, laF"AlSM::'-y'mmmqu ..':,..T: uth of the |u.:u|.nm,:mn;::m

Y Y Y - Y '4 - ) d m‘mmmmw"mmh nco n the Centre aem rces ETCAF
000 020 04 dmprenalenge SAF ala Réunion = prevalﬁﬁtm o, ey ot o oo ot o o monore) st <o et 0 sl

X0 + @ (9 v 10y professionals of perinatality

3 - that fetal brain and agenesis of the corpus and cardiac major FAS

symptoms that should systematically make suspect a prenatal alcohol exposure.
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ETCAF — Un spectre lésionnel

Conséquences pour la vie entiere !
1¢re cause de handicap neurocognitif et d’inadaptation sociale
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Nécessairement
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ETCAF
Y penser si TND et Exposition Prénatale a I’Alcool (EPA)
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ETCAF
Y penser si TND et Retard de croissance
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ETCAF
Y penser si TND et Dysmorphie évocatrice

[Fentes palpébrales étroites |

IPhiItrum long, bombé, sans relief I
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ETCAF q?@ .
Y penser si TND et Dysmorphie évocatrice \

|Fentes palpébrales étroites | Dysmorphie faciale

IPhiItrum long, bombé, sans relief

Nez court, narines antéversées

Lévre supérieure fine

e e e e = T e T L e —

M. 42 ANS - ALC:3,30p -G.G.T.:93 -D-C-D:44 ANS(CIRRHCSE)



ETCAF L7
Y penser si TND et Malformation 7 /

Absence de malformation spécifique

Syndrome malformatif

Majoration globale du risque
Malformations SNC Dépend de la période d’exposition

Anomalies de fermeture du tube neural (anencéphalie, myéloméningoceéle)

Microcéphalie, atrophie cortico-sous-corticale, dilatation ventriculaire

Agénésie, hypoplasie du corps calleux

Anomalies du cervelet, de ’hippocampe

Troubles de migration neuronale, hétérotopies

Normal

Connections synaptiques anormales . .
ynap™d Malformations cardiaques
Malformations squelettiques CIA, CIV, tétralogie de Fallot

Anomalies costo-vertébrales, synostose radio-cubitale, luxation hanche " -
‘Malformatlons rénales ‘

Hypoplasie rénale, Hydronéphrose

Troubles sensoriels

Anomalies ophtalmologiques
Myopie
Cataracte, Microphtalmie, hypoplasie du nerf optique

Malformations cranio-faciales
Fente oro-faciale, craniosténoses

Anomalies cutanées
Hirsutisme, implantation basse des cheveux
Angiomes, hypoplasie unguéale

Anomalies auditives
Malformation de l'oreille externe, moyenne et interne




ETCAF - Y Pensersi ...

Average )
Brain

Déficience cognitive oui, mais ... Troubles du comportement

Ql supérieur a 70 dans 50 % des cas

Troubles de I'attention, Hyperactivité,
Capacité a s’exprimer > Niveau de compréhension Distractibilité

HANDICAP INVISIBLE Dysrégulation émotionnelle
Immaturité et labilité émotionnelle, impulsivité,

colere, intolérance a la frustration

Troubles de la mémoire : Mémoire a court terme

Lenteur
Syndrome dysexécutif : difficultés Syndromes psychiatriques plus fréquents

a généraliser, a tirer des conclusions Troubles du sommeil

a manier des concepts abstraits
a alterner, passer d'une situation a I'autre (flexibilité Difficulté a comprendre les affects

mentale) Familiarité excessive avec des inconnus
a planifier, a récupérer des informations
a mettre en place des stratégies, a extrapoler Aptitudes sociales affectees

a utiliser les mémes connaissances pour gérer des Difficultes pour codes de la vie en socicte,
situations nouvelles notions de propriété, bien et mal
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ETCAF - Y penser si ...

Age chronologique =18 ans

MAIS Niveau de développement entre 6 et 21 ans
Domaines
Expression orale > 21
Compréhension orale > 6
Concept temps /argent > 8
Maturité émotionnelle > 6
Maturité physique > 18
Niveau de lecture » 16
Compétences sociales = 7
Autonomie de vie > 11
Age de développement 5 ans 10 ans 15 ans 20 ans
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ETCAF - Y penser si contexte évocateur... 0
mais pas que ! wentan adope -

(en quinze chapitres et demi)

LA FAMILLE

L'enfant adopté

Comprendre
la blessure primitive

Pierre VERDIER
Fabienne NOE

L'Aide sociale

a I'enfance PROTECTION JUDICIAIRE
DE LA JEUNESSE

R
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Nombre d'anomalies selon le type de TCAF

T

Anomalies du
nombre des
chromosomes

CNV pathogénes Autres anomalies

W SAF Complet W SAF Partiel ™ TNDLA

Valérie Thiaw-Niam® , Mic}

hel Spodenkiewicz?*4, Stéphanie Robin?,

2, Lucie Rebourg?, Sonia h!nlwllll Nilhlwlo Penard?, Marine Ga

P ot Cudenet
it Eamile Levey, Oenle Faour. Serge Romanal Valétis Srancalmat, Berenice Doray' <2

0

UNIVERSITE

Importance du bilan génétique

Anomalies génétiques au sein d'une cohorte Réunionnaise de patients porteurs de Troubles
Causés par I'Alcoolisation Feetale —

.Jusms»LanneamcZ Mqustln Rousslle?, Marilyn Tallot?, Marie-Line Jacquemont'2, Alizé

Birbi Delmoite’, Karine Josset, Stéphanie Sotaca®, Thierry

§Catwabe o Dlagrowse Gavet, EHRI Sracocry, Frme.

Etude

Abdelmalik N et
al., 20121

Type de patientse:«

g Wm. Neuro-0}

Zarrei M et al.,
20172

Jamuar S et al.,
2018°

Cette étude,
2019

ontirmencis CAF suspecté

TEAF confirmé

Effectif total

27

95

36

93

Effectif-de-patients’

*‘.1.oummmwcsu-mw ‘sont recherchéf

P
|9§unmn premiérs Intention en ca

avec Tm. prrve Vintérd y

valuer Ia fré lies

du bilan génétique dam co contexte.

hez des patients porteurs de TCAF. Ces résultats, confrontés aux donnéed

oy :
4} ficience insiiectusiie st de syndrod

Pgafem-‘zlﬁ ”

de la littérature, ont

CNV pathogénes

2 (2 patients non
TCAF)

12 (14 patients
avec TCAF)

3 (2 patients
avec TCAF)

8 (12 patients
avec TCAF)

Anomalies "u="

() indiqul

patients iR AR o

consid

Une anomalie chromosomiqy

En violet, fEE e NV IEERHfBs""|

dans la littératenecetonotre

Dup 1q44
DelMGpt=2

orte se divisent en 30 SAF complets, 20
ol (TNLA).

le est identifiée chez 14 patients {15%). II 5’
syndrome do Klinefoltor on mosaiquo
micwuss citactables unicuarment an ACPA. CLEGUY

Dup 6q26

Dup 1201583 =
EI12421:31

Del2q21.2  (2f-+Del-RgaFemmrmmntl
A

Del 4g31.21

Nombre d'anamalies seion le 1

L.

Bel-2¢14
Del 3p26.1 (3)

‘Del” 15q11
Dup 15913.3 (2)
DEp-15q26.3

étude  |gvamen clinique génétiqu conduit également au diagnostic de 2 aol)i@d q15q1v3u;3 cas de
syndroma da Noonan. Aucun cas de syndrome X-Fragile r'ast idantifié.

|Del 16p11.2 (2)

Dlscussmn

—Tdamuar & stal. [Cate ortainh romsh récufrants, associés aux troubles neura-dévgloppementaux, sont
2018 2019

op)
E! " mzm&am a itérature et dans notre cohorts (loci 3q29, 16q13.3, 16811.2).
p KI

u- 15q13.3 comportant Ie géne CHRNAT, rend cpmpte de difficultés
Uup g."i entalos| égaloment rapportées dans les THOLA aves troubles du

Lengagé, roubles comportementaux du spectre autistique ou psycrfotique (pauvreté du
tangage expressif ot du confact oculaire, répétitts, associé &

TCAF suspecié [TCAF
26 0

-u‘%ﬁ:".c'u'?r"“"”' un nmwmswfsew\;ir u agressif ot des troul iq1 zgs-mlnnx

[
de C Dup2211.22  |Dup 328 La mise rendre compte :
o .

Fréquence de CNV |0 14195 (15%) 311 (27%) 12193 (13%)
en cas de TCAF

e — ET—— TATS TTOUE CONOTYE- 1% 2 PAYEYES - [SAMS e TaTINET] POrEses U et
e oup ez 165112 présentont o roubies paychiaiques marcds, a promie plan i

| majore chez nos patientes Ie retard de crolssance, st peut conduire & I'apparition
Fréquence globale 2127 1aiss 38 123 dune aor
de NV

- dune u phénotype, notamment morphologique pouvant rendre plus.

Friquance de CHY|0 4Rs (1% Uit T [1283 (13%) diffcile_par em‘ma Vapprécistion de I3 dysmorphie typique du SAF. tslle la
an cas da TCAF )

Cette étude est la premidre étude Francaise réslisée au sein d'une cohorte importante de patients porteurs de Troubles Causés par I'Alcoolisation Festale. Avee une proportion
@ancrmalls génétiquas similairs 4 callos rapportées dans Ia itérature ntarational ((3%), ole confirm Fimportance do compléta 4 tirs systématiqus les exploraions réalsdes
Iors du bilan d’un TCAF par un bil i inique sera & considérer & I' Ia rédaction du de
Diagnostic et de Soins (PNDS] Bﬂm’dnnn‘spur \a Haute Autort do Sand (HAS).

Ca bilan génétiqua es Jas intorsctons entre patrimoine géntique at pradut tératogine neurotoxiaus, dsutre part afin d proposar
un bilan matformatt et un suvi approp?i!l e e prmmn tentisire optimale s de Ia @alcool et conseil génétique de l'anomalie
génétique.

De fagon plus générale, catte étude vient conforter le plaidoyer d'une approche inaire des troubles du ire, avec sur le plan étiologique
1a recherche Lant de facteurs environnementsux, tels les tératogénes évitables comme Ialcool, o en particulier

1 At W, van Haslt M, Maricid G, Schvaner St s D Henneam R, Cobben I 2013 O 27 charen rformes
slochol sosinum dscrders. Am J Mod Genl Far 1614 254-260, 2 - Zarel M, Hioks G, Reynokis . Thinwarindrapuram 8, Engchuan W, Find M, Lamouous 3, Viei .. Viang . Marshal & ke ~ :n»a-ya Scharer 3. Cagy mambar
Vanaton i ferl slec spacrum sceds. Biocham. Gl Bl oo org/t0 113G 2017.0231, 3 Jamua 55, Pikar X0, Siclas J1.
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ETCAF — Le contexte régional | 25

Gestionnaire @7 'PEHE FAVRON

Plan régional SAF (@7 (V

En partenariat avec le CHU de La Réunion | xreunion —

CENTRE RESSOURCES ETCAF : maillon central du plan d’action régional

r
. j
NNNNNNNNN (@7 (V)
FEVREGH = LA REUNION ——
L
M4
— 3
Associations A(¥
Centre Ressources ETCAF
Ensemble des Troubles Causés
r I'Alcoolisation Foet

: ) Un centre
pour aider les familles

et les professionnels

Professionnels
petite enfance
Réseaux
de santé

Une premiére
en France
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ETCAF
Enjeu : Y penser !

To feel able to diagnose a child To feel able to take care of a child
with FAS (P, GP) with FAS

A

s
* D’apres les questionnaires de satisfaction collectés apres chaque session
de formation :
* 85% des personnes formées pensent étre en contact avec des personnes
porteuses de TCAF dans leur pratique professionnelle ;
* Pour 98% des participants, la formation permet de mieux comprendre
les difficultés rencontrées par les enfants porteurs de TCAF ;
* 80% des personnes formées se sentent mieux éclairées sur les
g ressources existantes a La Réunion s'agissant du diagnostic et du suivig
d'un enfant porteur de TCAF.




ETCAF — Le contexte régional =

.....
St
Gestionnaire QIU

* 2sites: Péles Femme-Meére-Enfant du CHU (Saint-Denis et Saint-Pierre) i
* Opérationnel depuis Juillet 2017 (CHU Sud) et Février 2018 (CHU Nord)

e Enfants entre 5 et 18 ans

Plus de 100 enfants diagnostiqués

SEUL CENTRE EN FRANCE...
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POURQUOI ?

Importance du diagnostic précoce ‘

/
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ETCAF — Importance du diagnostic

Trisomie 21 - SAF
HANDICAP VISIBLE

TNDLA
HANDICAP INVISIBLE

Syndrome de la « DOUBLE PEINE »
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ETCAF — Importance du diagnostic

Effets primaires de ’ETCAF irrémédiables et immuables

MAIS

Incapacités secondaires associées a I'ETCAF atténuables en faisant appel a des
facteurs de protection

Streissguth (1997) : identification de facteurs de protection universels qui
parviennent a diminuer les incapacités secondaires :

¢ un foyer stable, stimulant et de bonne qualité

¢ maintien au sein d’'une méme famille
e mauvais traitement
® acces aux services pour les personnes atteintes de déficiences du

développement

¢ un diagnostic avant I’age de six ans

Milieu scolaire bienveiliant;stimulant-et-respectdeux de la personne, accroit les

chances de succes des mesures de réduction des incapacités secondaires
-‘(Saskatchewan Learning 2004) |-




ETCAF — Importance du diagnostic

| MILIEU FAMILIAL | I

IMILIEU scoLAIRE| >

TOUT AU LONG
DE SA VIE

=

DIAGNOSTIC PRECOCE > déculpabilisation de I'enfant

-> mise en place d’un suivi médico-social adapté Il est
important d’apprendre a accepter I'enfant comme il est, pour pouvoir
mieux l'aider a trouver ses points forts et ses faiblesses. Revoir le champ
des possibles.

Relation parents/enseignants primordiale

Un enseignant bien informé sera plus apte a interpréter correctement le
comportement de I’enfant, et saura, dans la mesure du possible, adapter
son niveau d’exigence a celui-ci.

AVS, Tiers-temps

Reconnaissance travailleur Handicapé

Besoin constant d’'un accompagnateur, «deuxieme cerveau», pour aider
a gérer le quotidien : argent, démarches administratives

Nécessité de tableau d’horaires, planning de taches quotidiennes...
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ETCAF — Sans diaghostic

Handicaps surajoutés et incapacités secondaires

Troubles somatiques et neurologiques

Croissance
Malformations
Anomalies dentaires
Troubles sensoriels
Epilepsie
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ETCAF — Sans diagnostic

Handicaps surajoutés et incapacités secondaires

Troubles cognitivo-comportementaux

Enfant atteint : souvent mal compris
Mauvaise interprétation : comportement souvent pris pour de la mauvaise volonté, de la
provocation, ou comme le résultat d’'une éducation familiale défaillante.

Sans prise de conscience des parents et de la famille, et sans accompagnement adapté,
risque de développement de troubles secondaires tels que

- découragement, mauvaise estime de soi
- rupture ou refus scolaire

- anxiété, irritabilité, dépression

- opposition, fugues

- vulnérabilité a de mauvaises influences

- conduites a risques (alcool, drogues, VIH)

- comportements déplacés --> risque de démélés avec la justice.
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ETCAF — Complications

EU Cohorte de Streissguth 500 enfants (1974)
1 % interruption école a 12 ans
70 % jeunes exclus du systeme éducati
60 % Problemes judiciaires

* 60% Meésusage alcool, toxicomanie
80 % : dépendance sociale et chomag

Surcolt par individu Vie entiere 1,5 millions €
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ETCAF — Casser le cycle

Rupture
Placements

Echecs
Déficit affectif Réponses
inappropriées

Vulnérabilité ‘
biologique

Mesures destinées a prévenir la récurrence du phénomeéne par le biais
du traitement et par des efforts visant a atténuer les effets du SAF

A *.
e

Centre Ressources ETCAF

Intervention auprés de I'enfant, de sa mére, de la famille

CELA SUPPOSE AVOIR ETE CAPABLE DE POSER LE DIAGNOSTIC

na

Familles nombreuses
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CENTRE RESSOURCES  [@ZI TR NI c"'IU AI’

un dispositif unique et innovant LAREUNION

3%

%

Centre Ressources ETCAF

Site internet : http://etcaf.favron.org

@

A centre.ressources.etcaf
- 0°
berenice.doray@chu-reunion.fr 06 92 22 13 24

b.delmotte@favron.org 06 92 60 57 24

centre.ressources@favron.org 02 62 3572 61
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