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J’ai toujours su que la ba-
taille contre l’ataxie ne se-
rait jamais comparable à un 
voyage sur un long fleuve 
tranquille. Quand je m’y 
suis engagé, il y a 33 ans, 
on m’avait averti que j’au-
rais à faire face à un adver-
saire très coriace et rusé et 
que, pour arriver à le vain-
cre il faudrait que je m’en-
toure d’une équipe vaillante 
et solide et que j’use de 
patience, de ténacité et de 
travail. Et comment ! 

 Malgré mes problèmes et 
ma perte d’autonomie cau-
sés par l’ataxie, sans ou-
blier ma prise en charge 
quotidienne, je n’ai jamais 
eu, un seul instant, la moin-
dre petite intention de lais-
ser à l’abandon l’ACAF, 
bien au contraire. Mais l’a-
taxie étant ce qu’elle est 
avec son évolution, mes 
capacités ont  beaucoup 
diminuées et j’ai dû, depuis 
quelques années, passer le 
flambeau à des gens à qui 
je croyais pouvoir faire 
confiance.  

 D’après ce que j’ai cru 
comprendre dernièrement, 
quelqu’un aurait voulu utili-
ser l’ACAF dans ses pro-
pres intérêts et fort heureu-

sement, des membres de 
ma famille auraient réussi à 
désamorcer la situation. 
J’avais donc eu tort de don-
ner ma     
confiance à 
des gens 
qui disaient 
t r a v a i l l e r 
pour la 
cause des 
ataxiques. 
Mais pour 
en arriver 
là, qui n’a 
pas fait son 
travail ? Qui 
a laissé les 
choses se 
gâter ? L’A-
CAF doit 
vivre et s’a-
m é l i o r e r 
t ou t  l e 
t e m p s . 
Nous avons 
b e s o i n 
d’elle pour 
faire avan-
cer les re-
c h e r c h e s 
s c i e n t i f i -
ques, sensi-
biliser, amé-
liorer les traitements, infor-
mer et autres. 

 Je dirais que l’ACAF a vé-
cu une situation tempo-

On ne lâche pas,  

on gage  

sur notre victoire ! 

Numéro 1 

raire, quoique pénible, et 
qu’il est enfin temps de 
poursuivre notre chemin.  
Des problèmes, j’en ai vé-

cus et je les ai toujours 
vaincus. Il faut apprendre 
d’eux et veiller à ce qu’ils 
ne se reproduisent jamais. 

(Suite à la page 2) 
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On ne lâche pas  
et on gage  
sur notre victoire ! 

l ’Eldorado  

Il ne faut jamais lâcher prise.  

 Ceci dit, pour continuer le com-
bat, il y a un nouveau conseil 
d’administration dont les mem-
bres sont loyaux, travaillants, dé-
terminés, convaincus et décidés à 
faire avancer l’ACAF dans ses 
objectifs et son but.  J’ai assisté à 
un colloque dernièrement. J’ai 

(Suite de la page 1) 
hâte d’en connaître les résultats.  
Ça m’a fait extrêmement chaud 
au cœur de voir les participants 
enthousiastes.  Je tiens à souli-
gner et à saluer la fantastique 
solidarité internationale qui existe 
depuis des années pour lutter 
contre l’ataxie. Un gros merci à 
tous ces chercheurs qui nous 
apportent l’espoir. Chaque dé-
couverte représente une avan-

cée dans la connaissance de l’a-
taxie. 

 On ne lâche pas et on gage sur 
notre victoire !  

 

Claude St-Jean, 
Président fondateur 

L’Eldorado  enfin de retour 
Après plus de deux ans d’ab-
sence, votre journal est de retour. 
Avec sa nouvelle allure, sa mise 
en page dynamique et sa nou-
velle typographie nous espérons 
qu’il saura vous plaire. 

Bonne lecture 
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L’Eldorado Bonjour à tous et à toutes 

C’est avec grand plaisir et enthousiasme que j’occupe dorénavant le poste 

de directrice générale à l’ACAF depuis le 5 novembre 2005.      . 

J’ai bien l’intention de me battre à vos côtés, de crier que vous existez et 

de faire comprendre à toute la population et aux instances gouvernemen-

tales, vos nombreuses préoccupations, vos besoins, vos attentes et vos 

désirs.  

 Vous n’êtes pas seuls (es) à vivre avec l’ataxie et je ferai en sorte de tis-

ser un lien serré entre l’ACAF et vous car, ensemble, on devient une force 

incroyable. 

 Il faut poursuivre le financement des recherches médicales sur les 

ataxies. Des événements de levées de fonds seront organisés à cette fin. 

Des projets éducatifs et sociaux verront aussi le jour.  

 J’ai des idées, de l’imagination et de l’initiative. C’est un bon départ. 

Par Chantal Laferrière 

Chantal et Mozart 
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Étant une designer ataxique, l’es-
poir devait être dessiné. Tous les 
éléments du logo d’autrefois s’y 
retrouvent…, mais en version ac-
tualisée. 

Donc, la globalité de la tache vi-
suelle demeure assez semblable 
à ce qui existait. Le lever de soleil 
est le symbole. La personne 
ataxique vit une multitude de nou-
velles situations, le donateur, 
quant à lui, aide à ce qu’il y ait 
toujours un lever de soleil pour 
elle. Aussi, chacun des rayons est 
marqué d’un trait solide et droit 
car il dénote ce que fût extérieure-

ment la personne, tandis que les 
traits inégaux du halo jaune des 
rayons dénotent l’irrégularité des 
mouvements des personnes at-
teintes. La couleur jaune est bien 
sûr la couleur du soleil, mais ici, 
cette teinte vient vivifier et donner 
une profondeur à l’organisation 
picturale. 

 La description décrit fortement le 
nom de l’Association et son acro-
nyme.  

Nous savons que le vert traduit 
l’espoir et la santé, alors dans le 
logotype, nous trouvons un vert 

foncé afin d’y refléter un regrou-
pement solide et fort. Le volume 
comme tel dévoile une force tran-
quille et une fiabilité constante.\ 

Un logo rafraîchi  
Par Danielle Denis 
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Le samedi 10 septembre der-
nier, une trentaine de person-
nes (personnes atteintes d’a-
taxie et sympathisants), tou-
tes membres de l’Association, 
se sont réunies dans une pe-
tite salle du CHSLD Notre-
Dame de la Merci sur le boule-
vard Gouin à Montréal, afin de 
discuter des orientations futu-
res de l’ACAF. 

Après 32 ans d’existence, l’Asso-
ciation qui a connu certains ratés 
depuis quelques années, (depuis 
la retraite de son fondateur, mon-
sieur Claude St-Jean, due à l’évo-
lution de sa maladie) a, en effet 
décidé de se pencher sur la perti-
nence  de son existence et de son 
action auprès des personnes at-
teintes de différentes formes d’a-
taxies. Pourtant assez classique, 
la formule retenue pour ce collo-
que (travail en ateliers puis retour 

en plénières) s’est révélée fort efficace étant donné le nombre assez res-
treint de participants. En effet, après un court discours du président mon-
sieur Jean-Jacques Bouchard, les participants se sont divisés en petits 
groupes avec une secrétaire et un animateur afin de discuter  de ques-
tions précises différentes pour chacun des groupes. Ils se sont ensuite 
réunis en plénière et ont mis leurs réflexions en commun. Le même pro-
cessus s’est répété deux fois en matinée, puis une fois en après-midi. 
Cette journée de réflexion s’est terminée comme elle avait commencé, 
c’est-à-dire par une brève allocution du président qui en a profité pour 
remercier les participants. 

L’intérêt premier de ce colloque d’orientation a surtout résidé dans la di-
versité des opinions exprimées lors des ateliers. Plusieurs idées intéres-
santes, voire même novatrices, ont, en effet, été mises de l’avant pour 
les participants à partir de diverses questions suggérées par l’Associa-
tion. Idées qui furent soigneusement prises en note par les dirigeants de 
l’ACAF. En tout cas, monsieur Bouchard a dit dans son allocution de clô-
ture « le Conseil  d’administration a maintenant tout ce qu’il lui faut pour 
travailler ».\ 

L’ACAF se réorganise 
Par André Otis 

L’intérêt premier de ce 
colloque d’orientation a  

surtout résidé dans la diversité 
des opinions exprimées lors 

des ateliers 

5 Volume 22 



 

 

Mon nom est Danielle Tremblay. 
Je suis âgée de 49 ans et atteinte 
d’ataxie de Friedreich. Je suis l’aî-
née d’une famille de 3 enfants 
(une fille, deux garçons). J’ai 
vingt-deux mois de différence 
avec un frère qui n’est pas atteint 
mais porteur de cette terrible ma-
ladie. Quant à l’autre, neuf an-
nées nous distan-
cent. Ce dernier était 
également atteint et 
avait une santé fra-
gile. Il n’acceptait 
pas son handicap. Il 
a fait une thrombose 
qui l’a paralysé du 
côté droit pour une 
période de deux 
ans, puis il est décé-
dé à l’âge de 22 ans.  

Je trouve que le mo-
ral de l’individu agit 
sur l’ataxie et qu’il 
n’y a aucun doute 
que l’ataxie de Frie-
dreich est hérédi-
taire. Ma cousine 
était atteinte. Elle 
était plus jeune que 
moi et quand ses 
parents sont morts, 
ce fut, pour elle, une 
épreuve terrible 
qu’elle n’a pas pu 
surmonter.  

Les premiers symp-
tômes se sont décla-
rés vers ma septième année; Un 
manque d’équilibre me causait 
une démarche chancelante et j’a-
vais la colonne vertébrale déviée 
en S. Le médecin de l’école a dia-
gnostiqué mon état (sans savoir 
le nom exact de ma maladie) et 
j’ai été transférée dans une école 
pour personnes handicapées phy-

siques. 

J’ai terminé mon secondaire V 
avec un diplôme de commis 
comptable et je suis retournée 
aux études 8 ans après mon se-
condaire. Pendant ces études col-
légiales qui ont duré 5 ans, je tra-
vaillais par le biais de plusieurs 

projets qu’offraient des organis-
mes communautaires durant la 
saison estivale afin de payer mes 
études dans un collège privé. J’ai 
réussi avec mention, et j’ai reçu 
mon diplôme d’études collégiales 
en technique d’assistance sociale. 
Par la suite j’ai obtenu un emploi 

permanent dans un organisme 
c o m m u n a u t a i r e .   
  
À un moment donné, je ne pou-
vais plus avoir le même rythme au 
travail après la mort de mon frère, 
donc j’ai donné ma démission. Je 
me suis isolée, et j’écrivais beau-
coup HÉ OP ! Je réalisai mon 

rêve : j’ai écrit mon 
autobiographie *Être 
handicapée ou être 
handicapante*. Huit 
mois plus tard, je 
suis retournée au 
travail par des pro-
jets de courte durée, 
et je faisais beau-
coup de bénévolat. 
Je faisais des ren-
contres pour finaliser 
mon livre que j’ai fait 
éditer. Pour défrayer 
les coûts d’édition, 
j’ai récolté de l’ar-
gent avec l’aide de 
ma mère et de 
Claude St-Jean. 

Un médecin cher-
cheur pour l’ataxie 
de Friedreich était 
devenu mon ami. Je 
lui demandais une 
foule de questions 
concernant l’Asso-
ciation. Grâce à ses 
conseils, j’ai pu join-
dre les rangs du 

conseil d’administration de l’A-
CAF. C’était en 1992. J’y ai fait la 
connaissance de Claude St-Jean. 
J’ai été administratrice et secré-
taire du conseil.  

Je demeurais avec mes parents. 
(Suite à la page 7) 

l ’Eldorado  

Mon histoire 
Par Danielle Tremblay 
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Ma mère était tellement surprotec-
trice, que je ne voulais plus rester 
dans la maison familiale après 
une existence de trente-cinq ans. 
À l’insu de ma mère j’ai fait une 
demande auprès de la Ville de 
Montréal pour obtenir un apparte-
ment à prix modique.  Huit mois 
plus tard je l’obtenais. J’ai organi-
sé le déménagement, le net-
toyage, l’aménagement, mais je 
n’ai averti mes parents qu’un mois 
avant la fin des travaux. Une fois 
installée dans mon appartement, 
j ’é ta is  b ien 
contente de 
m’être libérée 
de l’emprise de 
ma mère.  

Après autant 
d’événements, 
le calme plat 
régnait chez 
moi. Je recher-
chais quelque 
chose qui pour-
rait occuper 
mon esprit. Je 
me suis mise à écrire à nouveau. 
Je racontais : la situation de mes 
émotions en étant seule en appar-
tement, mes loisirs, mes occupa-
tions. Peu à peu mon deuxième 
livre prenait forme *Les espoirs se 
réalisent…*. 

Présentement, je siège toujours 
sur le conseil d’administration 
comme vice-présidente pour la 
dixième année.  

Mes pieds sont devenus très cro-
ches à tel point, que je porte des 
orthèses avec des souliers ortho-
pédiques pour éviter d’avoir une 
chirurgie pour les redresser. Sub-

(Suite de la page 6) 

tilement, la maladie a progressé, 
maintenant, j’utilise des couches 
et je bois à la paille sinon je m’é-
touffe constamment, quelqu’un 
me fait manger, me lave, me pei-
gne, bref je suis dépendante de 
tout le monde. 

Je reçois six heures par jour de 
services de maintien à domicile 
payés par le CLSC de mon quar-
tier. Je suis autogestionnaire, je 
gère les personnes qui me don-
nent les services et la comptabili-
té est réalisée par la caisse popu-

laire Des-
jardins de 
Ville d’An-
jou. Mon 
personnel 
ne change 
pas, si 
moi je ne 
le veux 
p a s , 
contraire-
ment aux 
s e r v i c e s 
de main-
tien à do-
micile que 

je reçois par des agences spécia-
lisées ou par les CLSC. 

Il y a 25 ans, j’ai rencontré au tra-
vail, un garçon très intéressant et 
je crois que c’était réciproque. 
Nous étions toujours ensemble et 
peu à peu l’amour s’est installé. 
Souvent il venait chez moi. Les 
cinq années suivantes le silence 
existait à mon grand étonnement ! 

Un jour, je reçois un appel télé-
phonique de lui me demandant  si 
j’étais toujours libre, et s’il pouvait 
venir chez moi, « mais maintenant 
je suis accompagné d’un chien 

L ’envi ronne-
ment est une 
préoccupation 
i m p o r t a n t e 
pour votre As-
sociation. L’é-
cologie s’ins-

crit comme mouvement de socié-
té. La rencontre mondiale se te-
nant à Montréal en décembre est 
signe de l’importance de l’urgence 
d’agir. 

À sa manière, l’ACAF fait sa part 
pour le futur de notre planète en 
choisissant du papier contenant 
30% de fibres recyclées pour son 
p a p i e r  à  l e t t r e s . \ 

Mon histoire 

Vue 
écologique 

Il y a 25 ans, j’ai rencontré au travail, 
un garçon très intéressant et je crois 

que c’était réciproque.  

d’assistance  » «Oui je suis tou-
jours libre, naturellement vient-en, 
je m’ennuie tellement et amène 
ton chien ». Il est venu et nous 
avons passé la nuit ensemble. Il 
m’a expliqué qu’il était en ins-
tance de divorce qu’il avait trois 
garçons et deux petites-filles. Jas-
min, son chien, est très docile et 
obéissant il aide mon bien-aimé à 
marcher, car lui aussi est handi-
capé.  

Maintenant je vis un roman d’a-
mour tous les jours car il demeure 
avec moi depuis deux ans et… 
c’est incroyable, je me suis ma-
riée juste avant NOËL 2005 !\ 
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Q u ’ e s t - c e  q u ’ o n  a  f a i t  
d’incorrect ? 

Vous n’avez aucune raison de vous accuser, 
vous n’y êtes pour rien. Il faut absolument 
vous déculpabiliser. La culpabilité paralyse 
une personne à passer à une meilleure étape. 
Votre enfant a besoin de vous, de votre assu-
rance, de votre savoir vivre et surtout la capa-
cité de lui apprendre, malgré  sa maladie, 
qu’on peut être heureux. Cela compte énor-
mément dans le développement d’un enfant.  
Nous ne le guérirons pas de sa maladie avec 
une attitude positive, mais l’enfant se sentira 
bien. Il ne faut pas le surprotéger mais il faut 
l’encadrer quand c’est nécessaire, lui faire 
prendre conscience de ses limites et de tou-
tes ses autres possibilités. Tout le monde a 
des limites mais elles diffèrent d’une per-
sonne à une autre. 

Nous n’osons pas dire la vérité  
(sur la maladie) à notre entourage bien que ça 
fait déjà quelques temps que nous avons  
appris le diagnostic ? 

C’est une réaction normale.  Quand le parent aura 
assimilé le diagnostic et aura décidé de faire le 
mieux possible, il lui sera alors plus facile d’en 
parler. Ce n’est pas honteux, vous n’êtes nulle-
ment coupable. Vous ne désirez pas la pitié des 
gens mais l’empathie. Il y a des moments où cha-
que parent peut se sentir découragé et souffrir du 
fait que la médecine ne peut rien faire pour son 
enfant, pour le moment. Mais l‘enfant a, malgré 
tout cela, le droit de vivre une jeunesse heureuse 
au sein de sa famille, c’est ce qui devrait passer 
en premier. Quand vous vous sentirez prêt, vous 
en ferez part à votre entourage mais, vous n’avez 
aucun délai à respecter. 

Sera-t-il ou elle un enfant à charge ?   

Nous devons être réaliste, il s’agit d’une maladie dégénérative mais 
nul ne peut en prédire exactement l’évolution. La maladie de chaque 
personne se développe un peu différemment.  Donnez-vous une 
chance, prenez chaque jour comme il vient.  Un enfant ataxique n’est 
pas forcément une charge et, si le cas est plus grave qu’un autre, 
cherchez de l’aide pour garder votre moral et celui de votre enfant ; un 
enfant heureux aura toujours des meilleures défenses face à la mala-
die, qu’un enfant triste, insécure et anxieux. L’enfant aussi peut se 
sentir coupable. 

Psychologie 
par Thérèse Botez Marquard, neuropsychologue, Hôtel-Dieu de Montréal  

Nous avons pensé aux parents qui viennent d’apprendre le diagnostic d’ataxie chez leur enfant. 
Nous avons soumis à une neuropsychologue les questions qui nous sont les plus fréquemment 
demandées et nous vous retournons les réponses obtenues. 

C o m m e n t  s e  c o m p o r t e r  
avec un enfant  ataxique ?   

Vous me permettez de vous dire :  
le plus normalement possible 
comme avec vos autres enfants si 
vous en avez. 

Peut-il vivre normalement, malgré tout, et avoir des aspirations ?   

 Dans nos recherches nous avons observés, que les malades avec l’AF ont la scolarisation la plus élevée. Ils 
peuvent aller à l’école normalement et par la suite à l’Université, s’ils le désirent.  Parfois on doit les accommo-
der pour les déplacements plus difficiles et on doit penser à des claviers d’ordinateurs adaptés. Mais tout cela 
est possible aujourd’hui. J’ai vu des jeunes travailler plusieurs années.  Dans les cas où parfois nous sommes 
intervenus, ce fut pour couper une semaine de travail en deux (4 jours) et un jour de congé au milieu. Les dé-
placements sont fatigants. Les ataxiques doivent souvent penser à chacun des gestes qu’ils posent, ce qui est 
épuisant et ils deviennent un peu plus lents avec le temps.  
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Psychologie Suite de la page 8 

Conservera-t-il toutes ses facultés mentales, sa mémoire,  
sa concentration ? Sera-t-il davantage émotif, agressif ?  

Nous devons être réaliste, il s’agit d’une maladie dégénérative mais nul ne 
peut en prédire exactement l’évolution. La maladie de chaque personne se 
développe un peu différemment.  Donnez-vous une chance, prenez cha-
que jour comme il vient.  Un enfant ataxique n’est pas forcément une 
charge et, si le cas est plus grave qu’un autre, cherchez de l’aide pour gar-
der votre moral et celui de votre enfant ; un enfant heureux aura toujours 
des meilleures défenses face à la maladie, qu’un enfant triste, insécure et 
anxieux. L’enfant aussi peut se sentir coupable. 

Est-ce qu’il  va perdre tous ses amis  
et s’isoler ? Si oui, que faire ?   

Il n y a aucune raison de perdre tous ses 
amis. Certains seront sans pitié et décide-
ront de le laisser tomber, d’autres seront 
des amis solides qui pourront lui apporter 
de l’aide. Si nécessaire, il faut expliquer au 
petit ami que votre enfant a un problème 
physique. Au besoin, un psychologue 
pourra l’aider pour adapter ses habilités 
sociales. 

Peut-il être heureux et pouvons-nous l’être ?  

Notre réponse est oui, un enfant c’est des joies et 
des peines dans les cas les plus normaux. Un en-
fant né avec une maladie pèse toujours lourde-
ment au début. Mais le jour ou vous aurez dit OUI, 
j’assume, c’est mon enfant, il n‘a pas choisi d’être 
malade, moi non plus. Faites-en un succès moral 
pour l’enfant et pour vous, vous serez heureux 
tous les trois. 

Comment se comporter envers lui  
et nos autres enfants normaux ? 

Je dirais, comportez-vous de la même 
façon qu’avec vos autres enfants. Surtout 
ne le surprotéger pas mais mettez ses 
frères et sœurs au courant de ses limites 
physiques et tâchez que chaque membre 
de la famille soit fier de ce frère ou sœur 
et qu’ils l’encadrent discrètement quand 
nécessaire. Les autres enfants ont be-
soin de votre attention tout autant que 
celui qui porte une maladie. Ça prend 
parfois plusieurs sessions de conseil de 
famille avec la présence de tout le monde 
pour clarifier la situation. Parfois c’est 
bien de faire appel à un professionnel qui 
a du recul face à la situation et qui peut 
vous conseiller.  

Nous sommes très conscients que ces quelques conseils ne sont pas des recettes toutes faites 
mais inspirez-vous de ces pensées.\ 

D o i t - o n  c h a n g e r  n o t r e  m o d e  d e  v i e  
(horaire, cercle social, habitudes) ? 

 Tout dépend de vous, de ce que vous avez à offrir et ce que 
vous êtes prêt à faire pour votre enfant et son bien être. Un 
enfant ataxique est parfois plus maladroit, il peut tomber plus 
facilement. Aménager votre maison pour qu’il puisse circuler 
sans problème. Demandez l’avis à un ergothérapeute, qui est 
qualifiée pour vous donner des conseils à cet égard. Mais vos 
amis devront avoir l’empathie nécessaire et voir que vous avez 
besoin de sortir et de vous distraire aussi.  



 

 

Mon intérêt pour la biologie et celui 
plus particulier pour la génétique 
humaine s’est développé alors que 
j’étais au secondaire dans mon 
pays natal (le Suriname) car cer-
tains membres de ma famille ont 
été atteints d’un cancer dont les 
origines sont dans certains cas gé-
nétiques. Par la suite, j’ai eu le  pri-
vilège de poursuivre mes études à 
l’Université McGill où en juin 2000,  
j’ai obtenu un baccalauréat ès 
Science en génétique/biologie mo-
léculaire. Au cours de la dernière 
année de mon baccalauréat, je me 
suis inscrite à un programme spé-
cialisé (Honorus program) qui m’a 
donné l’opportunité de travailler à 
temps partiel dans le laboratoire de 
neurogénétique du Dr. Guy A. Rou-
leau. Le projet qui  m‘avait été assi-
gné concernait la caractérisation 
génétique de la paraplégie spasti-
que familiale au Québec, maladie 
neurodégénérative qui affecte les 
jambes des individus atteints. 

 En septembre 2000,  j’ai entamé 
mon programme de doctorat en 
biologie dans le laboratoire du Dr. 
Rouleau. J’ai alors poursuivi le tra-
vail génétique que j’avais déjà en-
trepris sur la paraplégie spastique 
familiale et l’ataxie spastique héré-
ditaire. L’ataxie spastique hérédi-
taire englobe un groupe hétérogène 
de maladies meurodégénératives 
qui sont caractérisées par la spasti-
cité des jambes et une ataxie géné-
ralisée. Le projet principal est orien-
té vers l’identification d’un gène 
responsable de la maladie qui per-
mettra également de mieux com-
prendre son fonctionnement normal 
dans le système nerveux. La nature 
d’une telle découverte aidera égale-
ment à mieux  comprendre la pa-
thogénèse des ataxies et servira au 
développement de tests diagnosti-
ques prénataux et de dépistage 
pour les individus à risque. 

 Pour cette étude nous avons suivi trois familles, originaires de la péninsule 
d’Avalon située à Terre-Neuve, souffrant d’une ataxie spastique héréditaire 
dominante. Nous avons à notre disposition des échantillons d’ADN obtenus 
de plus de 60 patients. Le portrait clinique de ces familles est assez variable. 
La majorité des patients sont affectés par l’exagération de réflexes tendi-
neux des membres inférieurs avant l’âge de 20 ans, suivi par une combinai-
son d’anomalies des mouvements oculaires, de mouvements involontaires 
de la tête, de dysarthrie et de dysphagie. La plupart des patients éprouvent 
une extrême difficulté à marcher vers l’âge de 40 ans mais leur espérance 
de vie n’est pas réduite. La neuropathologie existante avait permit de mon-
trer qu’il  y a une dégénérescence du tractus corticospinal (un ensemble de 
neurones qui lie le cortex cérébral (ou le cerveau) avec les neurones mo-
teurs de la mœlle épinière) et des cornes postérieures. Toutefois, des exa-
mens par IRM du 
cerveau et de la 
mœlle épinière des 
patients ne démon-
trent pas d’anoma-
lies. La similitude 
des symptômes 
entre ces différen-
tes familles de 
Terre-Neuve ainsi 
que leur proximité 
géographique, nous 
ont amené à formu-
ler l’hypothèse qu’il 
n’y a qu’une seule 
anomalie génétique 
responsable de la 
maladie de celle-ci. 
Leur diagnostic cli-
nique distinct nous 
a incité à réaliser un 
criblage génomique 
entier en utilisant 
une seule des famil-
les. 

Un criblage du gé-
nome entier comprend l’analyse des marqueurs génétiques situés à interval-
les réguliers sur l’ensemble de l’ADN afin d’identifier le chromosome trans-
mit seulement aux individus affectés – une analyse de liaison. Ce  criblage 
génomique nous a dirigé vers le chromosome 23p13 et des analyses plus 
approfondies ont montré que la région critique s’étend sur environ 6 millions 
de bases et contient 48 gènes. Tous ces gènes ont été classés selon leur 
niveau d’expression dans le système nerveux central  et leur pertinence 
fonctionnelle à l’égard de l’ataxie spastique héréditaire. L’analyse de chacun 
des gènes candidats chez les différents patients est actuellement en cours 
et celle-ci se poursuivra jusqu’à ce que la mutation responsable soit identi-
fiée. Un point à soulever est le fait que les trois familles de Terre-Neuve par-
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Résumé de ma recherche 
Par Inge Meijer, boursière 2003-2005 
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tagent une partie identique du chro-
mosome12, ce qui appuie notre 
hypothèse que la maladie est cau-
sée par une mutation commune. 
Nous continuons également notre 
collecte de prélèvements des famil-
les atteintes de l’ataxie spastique 
héréditaire dominante. Nous avons 
récemment identifié une quatrième 
famille de la Nouvelle-Écosse. 
Cette famille partage la région criti-
que déjà établie chez les individus 
de Terre-Neuve et cette similitude 
génétique suggère que des liens 
ancestraux entre les 4 familles. 
Après l’identification de la mutation, 
nous prévoyons étudier la fonction 
du gène impliqué en utilisant des 
systèmes de culture cellulaires et 

Résumé de ma recherche  (Suite de la page 10) 

d e s  o r g a n i s m e s  m o d è l e s 
(drosophile, poisson zébré, etc.) 
dans le but de trouver le méca-
nisme physiopathologique qui en-
traîne la maladie.  

 Je tiens à remercier l’Université  
McGill, l’Institut de recherche du 
CUSM et l’ACAF (2003-2005) pour 
leur soutien financier et pour leur 
intérêt envers nos travaux de  re-
cherche concernant l’ataxie spasti-
que durant toute cette période. 
Nous remercions également les 
familles qui ont participé à ce projet. 
Many thanks to Mrs. E. Meijer et Dr. 
P. Dion for translating this docu-
ment.\ 

Mes publications: 

Grewal KK. Stefanelli MG,Meijer IA,  
Hand CK, Rouleau GA, Ives EJ. A foun-
der effect in three large Newfoundland 
families with a novel clinically variable 
spastic ataxia and supranuclear gaze 
palsy. Am J Med Genet A. 2004 Dec 
155, 13 (3):249-54 

Meijer IA. Hand CK,, Grewal KK. Stefa-
nelli MG Ives EJ Rouleau GA. A locus 
for autosomal dominant hereditary 
spastic ataxia, SAX 1, maps to chromo-
some 12p13. Am J Hum Genet 2002 
Mar,70(3).763-9  

Rapport de recherche 
Par Isabelle Thiffault, étudiante au PhD 

Ce court article fait l’objet de 
différentes petites étapes que 
j’ai franchies au cours des cinq 
dernières années de formation 
en génétique. Il me fait très plai-
sir de partager avec vous mes 
avancements sur le sujet qui 
vous touche, l’ataxie, et de pro-
fiter de cette opportunité pour 
vous remercier de m’avoir of-
fert une bourse d’étude pour 
l’année 2004-2005. 

J’ai complété mon baccalauréat 
en avril 2001 en biologie médicale 
à l’Université du Québec de Trois-
Rivières. Dès janvier 2001, j’avais 
entrepris un stage de formation 
en laboratoire de diagnostic molé-
culaire sur les cancers héréditai-
res à l’hôpital général juif de Mon-
tréal. Dès ce moment, j’ai pris 
conscience de l’importance de 

l’implication de la génétique dans 
la médecine actuelle. J’ai acquis 
plus d’un an d’expérience comme 
assistante de recherche dans les 
différents centres affiliés de McGill 
sur les cancers du colon, de la 
prostate, du sein et le syndrome 
infantile de Proteus. L’ensemble 
de mes recherches a conduit à 7 
publications, dont trois premiers 
auteurs ainsi que deux articles 
sous presse. J’ai obtenu officielle-
ment ma maîtrise en génétique 
humaine à l’université McGill en 
mai 2004. 

En juillet 2003, j’ai fait l’heureuse 
connaissance du Dr. Bernard 
Brais.  

La raison principale ayant motivé 
mon choix de laboratoire a été le 
projet de recherche sur cette nou-

velle forme d’ataxie récessive 
plus fréquente dans la population 
canadienne française. Ce projet 
présentait des défis différents 
mais complémentaires à mes pro-
jets de recherche antérieurs sur la 
caractérisation des effets fonda-
teurs dans le cancer du colon et 
de la prostate dans diverses po-
pulations. Mon projet de doctorat, 
me permettra de me familiariser 
avec toutes les étapes du clonage 
positionnel et d’acquérir une maî-
trise de plusieurs techniques de 
biologie moléculaire et de protéo-
mique. De plus, le lien direct entre 
la recherche fondamentale et la 
clinique inhérent à ce projet, as-
sure aux projets des retombées 
multidisciplinaires évidents.  

(Suite à la page 12) 



 

 

partagée par au moins 75% des 
porteurs. Ce projet a pour objectif 
principal d’identifier le gène et les 
mutations responsables de cette 
nouvelle forme d’ataxie récessive 
canadienne française associée à 
la région de Portneuf. Dès que 
cette étape sera complétée, nous 
pourrons offrir un test diagnosti-
que, offrir des services de conseil 
génétique pour cette maladie au 
Québec, plus particulièrement 

dans la région de Portneuf, et étu-
dier la fonction et la protéine de 
ce gène. Ce projet mènera aussi 
à une plus grande compréhension 
de la physiopathologie des 
ataxies.\ 
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Les ataxies récessives sont un 
groupe hétérogène de maladies 
neurodégénératives héréditaires. 
Trois formes d’ataxies récessives 
héréditaires ont été décrites dans 
la population canadienne françai-
ses, soit l’ataxie de Friedreich, 
l’ataxie spastique récessive de 
Charlevoix Saguenay (ARSAC) et 
l’ataxie avec apraxie oculomotrice 

(AOA2). Dans la présente recher-
che, nous avons effectué le recru-
tement des patients, la révision 
clinique des dossiers d’ataxie 
spastique ainsi que la recherche 
des informations généalogique 
des familles.   

Description de la cohorte et du 
phénotype clinique. Nous avons 
recruté 19 familles dont 25 pa-
tients atteints présentant un nou-
veau phénotype ataxique. Plus de 
50% de nos familles sont originai-
res de Portneuf ou ont un lien gé-
néalogique avec la région. Le 
phénotype consiste au dévelop-
pement d’une ataxie entre l’âge 
de 3 et 20 ans, accompagné de 
dysarthrie et de spasticité. Il y a 
une grande variabilité phénotypi-

(Suite de la page 11) que interfamiliale et intrafamiliale. 
Dans les cas les plus sévères, 
nous avons observé la présence 
de scoliose, de dystonie, de re-
tard intellectuel léger, d’atrophie 
corticale et la présence de leuko-
dystrophie. Il n’existe aucune des-
cription clinique de cas similaires 
dans la littérature. Un criblage du 
génome humain entier à l’aide de 
l’ADN des patients nous a permis 
d’établir qu’une région du génome 

commune à toutes nos familles 
devait contenir le gène muté res-
ponsable de cette forme d’ataxie. 
Les analyses génétiques suggè-
rent la présence de plus de trois 
mutations au Québec. La plus 
commune des mutations serait 

Les analyses génétiques suggèrent la présence de plus  
de trois mutations au Québec.  

 
La plus commune des mutations serait partagée par au moins 75% des porteurs. 

Rapport de recherche 

 J’ai pris conscience de l’importance de l’implication  

de la génétique dans la médecine actuelle.  



 

 

Enfin, la culture et le savoir sont 
accessibles gratuitement pour 
tous les québécois, sur place ou à 
distance. Vous pouvez bénéficier 
des services de la BNQ  à condi-
tion d’être abonné. L’abonnement 
aux services à distance se fait sur 
le portail Internet de la bibliothè-
que www.bnquebec.ca et ne re-
quiert pas de carte d’abonné. Il 
suffit de remplir le formulaire en 
ligne pour obtenir un numéro de 
client et un mot de passe que 
vous utiliserez lors de vos opéra-
tions.  

Vous pourrez, à distance, réser-
ver, renouveler, faire des mises 
de côté et même suggérer l’achat 
de documents inexistants, par 
l’intermédiaire du catalogue Iris 
que vous trouverez sur le site de 
la BNQ. 

 Votre demande de 
prêt sera achemi-
née vers le service 
de prêt entre biblio-
thèques, ou elle 
sera traitée dans les 
meilleurs délais. 
Vous pourrez pren-
dre possession du 
ou des documents, 
à votre bibliothèque 
locale. Dès que le 
document sera dis-
ponible (à condition 
que votre bibliothè-
que soit admissi-
ble), vous en serez 
informé soit par 
courrier électroni-
que ou par télé-
phone. Le délai de 
réception variera 
selon la disponibilité 
du document. Tou-
tes questions peu-
vent être deman-

dées via le site. 

Le service de référence à dis-
tance vous fait bénéficier des col-
lections de la bibliothèque. Leurs 
bibliothécaires répondront à vos 
questions sur tout sujet, lorsque 
vous ne trouverez pas de réponse 
à votre bibliothèque locale et vous 
aideront à utiliser la banque de 
questions disponibles sur le por-
tail Internet de la BNQ. Le service 
offre aussi de l’assistance pour 
naviguer aisément en ligne.   

Pour les abonnés à la BNQ qui se 
déplacent en fauteuil roulant, et 
qui désirent utiliser les services 
sur place,  l’aménagement exis-
tant facilite l’accès à l’intérieur 
comme à l’extérieur :  

• la hauteur des comptoirs de 

services est adaptée pour les 
usagers du fauteuil roulant 

• aide à la recherche 

• aide à l’utilisation d’équipe-
ments adaptés 

• chaque étage possède un 
vaste ascenseur 

• les espaces de circulation 
sont suffisamment dégagés pour 
les fauteuils roulants sauf pour les 
terrasses de lecture 

• des tables de travail adaptées 

• des places réservées dans 
l’auditorium 

• des toilettes publiques acces-
sibles  

• accompagnement sur de-
mande à l’intérieur de la bibliothè-
que pour localiser ou manipuler 
des documents. 

Les abonnés peuvent immédiate-
ment bénéficier en ligne de plu-
sieurs collections dont la collec-
tion numérique À lire, À voir, À 
entendre, consulter des encyclo-
pédies, revues, journaux, etc. 

Pour les abonnés qui désirent 
consulter sur place, vous pourrez 
utiliser d’autres services offerts 
tels : l’accès aux postes multimé-
dias et à Internet, aux postes de 
la Logithèque et du Laboratoire 
des langues, l’accès aux salles de 
groupe, aux cabinets de recher-
che, aux salles de visionnement 
et d’écoute. Salles de musique 
électronique et la consultation de 
certaines collections. 

Enfin le savoir et la culture se dé-
mocratisent, profitons-en !\ 

Bibliothèque Nationale du Québec (BNQ) 
Par Nicole St-Jean  
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Faites votre don 

L’Association canadienne des 
ataxies familiales a pour buts de 
poursuivre le travail amorcé en 
1972 par Claude St-Jean soit de : 
 - Grouper en Association 
les personnes qui sont atteintes 
d’ataxie familiale les personnes 
qui sont impliquées sur le plan 
personnel par le soutien sur le 
plan professionnel via les soins 
o u  l a  r e c h e r c h e . 
 - Sensibiliser les profes-
sionnels de la santé, les déci-
deurs politiques et la population 
en général à la maladie ainsi que 
s e s  i m p a c t s  s u r  l a  

l ’Eldorado  

santé physique et psychologique, 
sur l’emploi, et sur les aspects 
financiers des personnes atteintes 
. - Promouvoir, protéger et 
développer les intérêts économi-
ques, sociaux, professionnels et 
de loisirs des personnes ataxi-
q u e s .  
 - Faire avancer la recher-
che sur les ataxies familiales en 
vue d’intervenir tant  sur les cau-
s e s  q u e  l e s  e f f e t s . 
 - Informer les membres et 
les partenaires des activités relati-
ves aux ataxies familiales 
(recherche, publications, activités, 
etc) en éditant une revue.  

 - Organiser et tenir des 
conférences, réunions, exposi-
tions pour fin d’information. 
 - Générer des revenus par 
le biais de campagnes de levées 
de fonds, d’activités, de souscrip-
tions volontaires, de demandes 
de subventions, commandites et 
de legs testamentaires afin de 
réaliser la mission de l’Associa-
tion.\ 

Offrez-nous la vie !  
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33 ans au service de l’humain 
Par Jean Phénix 

Afin de limiter la quantité de dé-
chets générés, de réduire la 
consommation de papier et les 
f r a i s  d e  l a  p o s t e ,  
l’ACAF sollicite votre collabora-
tion.  

Faites-nous connaître votre 
adresse de courriel à 

ataxie@lacaf.org  
nous pourrons ainsi  

communiquer avec vous  
plus rapidement  

Lors de l’assemblée générale annuelle du 13 novembre dernier, les 

membres présents ont rendu un vibrant hommage aux parents de 

Claude St-Jean pour leur appui, leur soutien et leur participation active à 

la lutte contre les ataxies, dont quatre de leurs cinq enfants ont été at-

teints de l’ataxie de Friedreich. 

Dès la mise sur pied de l’ACAF en 1972, ils ont pris la ferme décision de 

se battre jusqu’au bout et d’appuyer leurs enfants dans cette lutte sans 

merci contre l’ataxie. Leurs activités quotidiennes et leur mode de vie 

ont vibré au diapason des actions visant à organiser des événements 

favorisant une plus grande sensibilisation à cette maladie. Ce don de soi 

fut bénéfique pour toutes les personnes ataxiques car il a permis d’unir 

nos forces et de rassembler des personnes désireuses de joindre nos 

rangs et de poursuivre cette mission. 

Malgré le retrait de Claude, qu’ils visitent très souvent, ils poursuivent le 

combat et continuent de s’impliquer activement à la vie de l‘ACAF. 

Tout comme Claude, ils ne lâchent pas. 

Bravo et merci infiniment!  

Léonard St-Jean, Thérèse St-Jean et Claude St-Jean 

En bref 

Je suis à l’emploi de l’ACAF de-
puis  mai dernier. Dans mon ado-
lescence, je me souviens avoir vu 
un message télévisé de l’orga-
nisme demandant à la population 
de se montrer généreuse.  

Lors de ma recherche d’emploi, 
un poste était disponible à l’Asso-
ciation et une chance incroyable 
s’offrait à moi de pouvoir apporter 
ma contribution à l’avancement 
de cette cause que Claude St-
Jean a si courageusement défen-
due au fil des ans. 

Je me nomme Jude  

Notre site web fait peau neuve. 

Surveillez  
WWW.LACAF.ORG  

Une allure nouvelle, des couleurs 
agréables, des fonctionnalités 

améliorées, de l’information diver-
sifiée. Une image 2006 contem-
poraine. Votre journal L’Eldorado 
sera disponible à cette adresse 
beaucoup plus rapidement.\ 

Site Web 
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La Classique Banque Nationale 
 

 

e tournoi de golf organisé 
par la Banque Nationale 

de Gatineau qui a eu lieu le 2 juin  
dernier a connu un énorme suc-
cès. Tout l’argent récolté viendra 
en aide à 12 organismes, dont 
l’Association canadienne des 
ataxies familiales. 

 Un chèque de 2 550 $ nous a été 
remis pour poursuivre notre mis-
sion. 

 Nous tenons à remercier la com-
munauté d’affaires pour son impli-
cation, le comité organisateur 
Mesdames Mélanie Bouvier et 
Lisette Crêtes ainsi que la Banque 
Nationale de Gatineau.  

 

Steve Heafey, Nicole St-Jean, Peter Thompson  


