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Respectons les volontés
de Claude

et

poursuivons son travail

par Nicole St—Jean

CLAUDE ST-JEAN, LE FONDATEUR
DE L'AssocIATION CANADIENNE DE
L’AtAxie DE FrRiEDREICH (ACAF) DONT
LE NOM FUT CHANGE EN 2003 POUR
ASsSOCIATION CANADIENNE DES ATAXIES
FAMILIALES, EST DECEDE LE 13 JUIN DER-
NIER AU CHSLD NotRre-DAME DE LA
MERCI DES SUITES D’UNE PNEUMONIE.

Claude fut, de toute évidence, I'hnom-
me qui a occupé la ligne de front

au Canada pour amorcer le combat
contre I'ataxie de Friedreich et ce, dés
1972, en fondant I’ACAF. Désireux et
décidé de gagner la bataille contre
cette maladie (dont les médecins ne
connaissaient que le nom mais qui

lui prédisait une mort assurée a I'age
de 30 ans), il n’a pas hésité un seul
instant a sauter dans I'aréne, (méme
seul) dans I'espoir d’anéantir la « béte ».
C'est a ce moment qu'il rencontre un
éminent neurologue qui lui fixe des
objectifs précis: dénombrer les person-
nes ataxiques, fonder une association
et trouver du financement pour la
recherche.

Sachant que la recherche médicale sur
I'ataxie de Friedreich était inexistante
mais convaincu qu'il y avait tout a
gagner a mener une offensive, il s'est
mis a ratisser le Québec pour regrou-
per des personnes qui présentaient
des symptomes similaires aux siens. Il
pourrait enfin prouver aux médecins
qu'il nétait pas un cas isolé et qu'il y

avait suffisamment d’ataxiques pour
effectuer de la recherche scientifique.

[l ne manquait que les ressources
financieres pour faire démarrer les re-
cherches (le comité scientifique ayant
été établi par le Dr.André Barbeau,
neurologue). Afin d’activer cette dé-
marche, il créa la « Fondation Claude
St-Jean « qui lui servit de support
financier a la mise sur pied de I'ACAF.

Pour familiariser la population a
I'ataxie de Friedreich, il s'assurera
d’une bonne promotion. Il se fit con-
naitre a la télévision d’abord, puis
d’'innombrables articles furent publiés
sur les ataxies héréditaires, I’ACAF et
sur Claude St-Jean lui-méme. Claude
prononga des conférences dans les
écoles, les églises, les centres commu-
nautaires et autres. Avec la complicité
de bénévoles, amis et famille, un feu
roulant d’événements bénéfices afin
de financer les recherches médicales
sur I'ataxie de Friedreich se déroule-
rent. A 'appel de Claude, les forces
s'unissaient pour un méme combat..
Journaux, télévisions, stations de radio,
familles, amis, bénévoles et sympathi-
sants s'impliquaient totalement pour
former une belle coopération. Claude
avait beaucoup d’entregent et il savait
convaincre et rassembler les per-
sonnes pour sa cause. [l ne comptait

pas son temps. Chaque minute était
importante.

Une journaliste du Reader’s Digest
avait écrit en 1976 un article bilingue
faisant état du Combat de Claude
St-Jean. Suite a la parution de l'article,
il recu beaucoup de courrier en prove-
nance de France, d'ltalie, de Belgique,
des Etats-Unis et bien sir du Canada,
dans I'espoir d’obtenir de I'information
et de l'aide. Il devait absolument ren-
contrer ces correspondants en Europe.
[l'y découvrit des amis et de fideles
alliés dans la bataille contre I'ataxie

de Friedreich.On assista en 1979 a la
naissance de I’Association francaise

de 'ataxie de Friedreich (AFAF), avec
Bernard Verne et Clémentine Oddos, de
I’Association belge de I'ataxie de Frie-
dreich (ABAF) en 1985, puis de I'Asso-
ciation suisse de I'ataxie de Friedreich
en 1999 (ACHAF).

UNE CONSTANTE DANS LE COMBAT DE
CLAUDE : LES RECHERCHES N'ALLAIENT
JAMAIS ASSEZ VITE A SON GOUT.

Plusieurs années plus tard, on l'invita
en Colombie pour obtenir des infor-
mations et des conseils dans le but de
créer I'Association Colombienne des
ataxies héréditaires. Ce qui est mainte-
nant réalisé.



Ses voyages et ses rencontres ne furent
pas vains et IL EST ENCOURAGEANT DE
CONSTATER QUE TRENTE-QUATRE ANS PLUS
TARD, IL EXISTE UNE COOPERATION INTER-
NATIONALE DE CHERCHEURS ENGAGES DANS
LA RECHERCHE MEDICALE SUR LES ATAXIES
HEREDITAIRES.

Merci infiniment a toi Claude
pour ton initiative, ton courage,
ta persévérance, ta détermina-
tion, ta témérité, ta fougue et
bravo a toutes les personnes
ataxiques, membres, amis et
sympathisants qui se sont re-

groupés en association (a I'inté-
rieur et a I'extérieur du Canada)
pour mener la lutte aux ataxies
héréditaires. Claude a toujours
reconnu votre travail comme
déterminant et nécessaire a

la progression des recherches
scientifiques sur les ataxies.

AuJourpHul, EN 2006, ON S’APERCOIT
QUE DES PAS DE GEANT ONT ETE FRANCHIS
DANS LA COMPREHENSION DES ATAXIES
HEREDITAIRES.

Le combat est dorénavant bien enga-
gé.Restons confiants car les résultats
sont pour l'instant trés prometteurs.
Serrons-nous les coudes et allons de
I'avant.

Bien que Claude ait toujours été bien
en vue lors de ses démarches de sensi-
bilisation aux ataxies, il est toujours de-
meuré le méme étre passionné, jovial,
combatif, possédant un charisme qui
ne s'est jamais démenti au fil des ans.
Claude fut un merveilleux porte-éten-
dard pour la cause des ataxies. Son
héritage est colossal.

Claude m’avait signalé que son départ
ne devrait jamais servir de prétexte a
un relachement des forces dans I'ACAF
mais plutét a une revitalisation et a

une stimulation des énergies pour
poursuivre le travail entrepris sur les
ataxies dans le seul but d’obtenir une
cure aux ataxies héréditaires.

Afin de respecter les volontés de
Claude, nous consacrerons une partie
de ce journal a lui rendre un hommage
mérité et nous poursuivrons avec les
travaux scientifiques actuels ainsi que
d’autres informations intéressantes et
utiles.

66 Claude, nous
ne t'oublierons
jamais et c’est
mawmtenant a
ton tour de
gager sur notre
victoire. 99

Salut !

Je ne peux passer sous silence, les personnes et les organismes qui ont offerts leurs témoi-
gnages de sympathie lors du décés de Claude. Comme la liste est longue, je n’en énumeére-
rai que quelques-uns mais nous vous remercions tous pour cette marque d’amour.

* |'Association Belge de I'ataxie de Friedreich

* |'Association Francaise de |'ataxie de Friedreich ainsi que plusieurs de leurs membres

qui ont produit d’émouvants écrits

* L'Association Suisse de I'ataxie de Friedreich

* Friedreich's Ataxia Research Alliance (FARA) U.S.A.

* Friedreich’s Ataxia Parent Group (FAPG) U.S.A.

* National Ataxia Foundation Louisiana Chapter

* Globe and Mail (paru le 18 ao(it 06, dans tout le Canada)

* Journal de Montréal, Journal de Québec, Radio-Canada (télévision et radio), TVA.
* Les députés de I'Assemblée Nationale qui ont gardé une minute de silence lors de leur séance.
* Des personnalités politique de toutes allégeances.

* Des comédiens et artistes québécois.

* |'Office des Personnes Handicapées du Québec
* Des membres, parents, sympathisants et amis de |’Association canadienne des ataxies familiales
* Des médecins, des chercheurs éminents et des personnes oeuvrant dans le domaine de la santé.

* De nombreux amis personnels de Claude.
* Des gens appartenant a différents secteurs de la population ayant connu Claude de réputation depuis 1972.
* Des personnes atteintes de différents handicaps qui attribuent a Claude un avancement

a la cause des personnes handicapées.




En compagnie de la
Lieutenant-Gouverneure
du Québec, Madame
Lise Thibault

Les gagnants de la course arrivent ! Participation a un kiosque

d’information a Québec

Conférence devant une classe d’étudiants

Gateau offert pour la
journée du téléradiothon
de Joliette

Invité au club Optimiste de Joliette

Mise au jeu
lors d’'un
tournoi

de hockey
bénéfice




Signature

du livre dor
de laVille de
Montréal, en
compagnie
du maire Jean
Drapeau

Pas une
seconde a
perdre !

Annonce du radiothon de Joliette

A I'assaut des émissions télévisées
(Photo Gilles Lafrance)

Claude et Dre Olga Lucia
Pedraza, neurologue
colombienne lors de la
création de I'Association
Colombienne des Ataxies
Héréditaires

Claude en
compagnie de
Bernard Verne
(AFAF) et du
Dr Massimo
Pandolfo

Claude en
compagnie de
ses deux porte-
parole artistes,
Luc Senay et
Angele Coutu



Mot

dela

directrice générale

Septembre, quel beau mois
pour entrer en contact avec vous.
Ne trouvez-vous pas que septem-
bre est un mois particulier. Entre
I'arbre et I'écorce. L'été n’est pas
complétement terminé et 'autom-
ne arrive comme un chat avec ses
pattes de velours. Je profite donc
de ces entre-deux saisons, pour
me présenter afin que nous puis-
sions faire connaissance.

Originaire de Disraéli, petite ville sise dans
les Cantons de I'Est, je suis issue d’une fa-
mille d’entrepreneur. Mes parents étaient
propriétaires de deux établissements
hoteliers. J'ai donc grandi avec le public.
Comme le dit la maxime, que l'on doit a
Obélix : « Je suis tombée dedans quand
j'étais petite.» Sij'ai, dés le plus jeune age
été initiée aux relations publiques, mon
parcours professionnel fut rempli d’'ex-
périences intéressantes ou ma créativité
et mon leadership furent abondamment
exploités. Jai donc tour a tour ceuvrée
dans le communautaire, pour passer a
I'entrepreneurship et me voila de retour
dans le communautaire. C'est donc avec
joie que 'y reviens,d’autant plus qu'un tel
défi s'inscrit tout a fait dans mon plan de
vie.Consacrer mes énergies et mes talents
au service d'une cause. Puis-je vous faire
une confidence?

Je crois que I'ACAF arrive bien dans ma vie
comme j'arrive bien dans la sienne.Quand

par Kilda Gosselin

j’adhere a une cause, je suis la meilleure vendeuse au monde.

Notre fondateur, Monsieur Claude St-Jean et moi avons beau-
coup de points en commun : Batailleur, courageux, entrant fa-
cilement en contact avec les gens,amoureux de la vie.Si Claude
St-Jean fut un marathonien de la vie, je le suis aussi a ma fagon.
Pourquoi? Parce que ma devise a moi, c’est avoir confiance.

C’est donc avec confiance en regardant vers I'avenir tout en puisant
dans la richesse d’un passé chargé de défis et de grandes victoires,
que je veux faire grandir votre association et lui donner tout le pres-
tige qu’elle mérite. Les années 2006 et 2007 marqueront un point
tournant dans I'histoire de '’ACAF. Une nouvelle équipe est en place,
appuyée par les personnes, qui ont jalonné le parcours de Claude. Je
veux souligner plus particulierement le travail héroique qu'accompli
chaque jour, Nicole St-Jean la sceur de Claude, qui a sa facon con-
tinue de porter le flambeau de son frére. L'équipe de L'ACAF est a
I'image d’un arbre, avec ses racines qui témoignent de son histoire,
et ses bras qui s'élévent dans le ciel, nous invitent a regarder vers
de nouveaux horizons. C'est un beau défi. Uniquel... Je souhaite que
nous le relevions solidairement avec confiance et joie. Ainsi animés
d’une telle énergie, vous verrez que peut se produire I'impossible. En
terminant, je cite cette pensée de Jean Cocteau : « Nous ne savions
pas que c'était impossible, et nous I'avons fait.»

LE COMBAT DE CLAUDE ST-JEAN, N'EST PAS FINI, IL COMMENCE.

Votre directrice générale,

KILDA GOSSELIN



par Kilda Gosselin

Quand j'ai été pressentie pour occu-
per le poste de directrice générale
de I’ACAF, et que 'on m’a demandé :
« Est-ce que tu connais ¢a, la Fon-
dation Claude St-Jean ? « J'ai dit oui
bien s(ir, mais c’était loin dans mes
souvenirs. Oui, comme des milliers
de baby boomers, je me souvenais
de cet homme qui avait fait la man-
chette des journaux ainsi que de
ses multiples apparitions a la radio
et a la télévision, mais en réalité je
ne connaissais rien du parcours de

Poeme

en hommage a Claude St-Jean

Claude St-Jean. Parce que c’est dans
ma nature d’étre entiére et que je
n‘arrive jamais a faire les choses a
moitié, je me suis plongée dans la
lecture des deux biographies de
Claude St-Jean.Le roman d'Arlette
Cousture, Aussi vrai qu'il y a du soleil
derriére les nuages, m'a profondé-
ment ému.J'ai eu aussi le grand
bonheur de rencontrer Claude
St-Jean, un mois avant son décés et
ce fut pour moi un moment inou-
bliable. Le soir en rentrant chez moi,

Le cou—Rage de Vivre

Kilda
13 mai 2006

Y croire ou

il me fallait coucher sur papier ces
émotions qui m’habitaient. Et c’est
ainsi qu’est né le poéme le Cou-
Rage de Vivre.

Car savez-vous que dans le mot
courage il y a le mot cceur?

Parce que, des grandes actions com-
me celles qui jalonnent le parcours
de Claude, ¢a prend du ceeur.

Sincérement,

KiLpA GOSSELIN

mourir




Hommage
a Claude St-Jean

Le mATIN DU 14 JUiN 2006, J'Al
APPRIS AVEC BEAUCOUP D'EMOTION
ET UN SENTIMENT DE TRES GRAND
RESPECT LE DECES DE CLAUDE ST-
JEAN, FONDATEUR ET PRESIDENT A VIE
DE L’ASSOCIATION CANADIENNE DE
L’ATAXIE DE FRIEDREICH, MAINTENANT
L"AssocIATION CANADIENNE DES

ATAXIES FAMILIALES (ACAF).

Jai eu le grand privilége de rencontrer
Claude St-Jean des 1969, de I'accom-
pagner dans les débuts de la fonda-
tion de l'association pour l'ataxie de
Friedreich et pendant de nombreuses
années d’étre un témoin privilégié de
sa carriére fascinante de promoteur de
la recherche. Lors de notre premiére
rencontre, Claude avait dix-sept ans.

Il était en proie au désespoir et a une
tres grande colére. Il venait d’appren-
dre qu'il souffrait de I'ataxie de Frie-
dreich, une maladie alors obscure, sans
étiologie connue et avec un pronostic
tres défavorable d’invalidité progres-
sive.Quelques jours encore avant ce
diagnostic, Claude était un adolescent
invincible, invulnérable. Il se sentait ca-
pable de conquérir le monde. |l sache-
minait vers des études universitaires.
Tout cela fut anéanti momentanément
par ce diagnostic catastrophique.De ce
désespoir, de cette colére, a jailli I'ins-
piration qui a présidé a la fondation de
I'’Association canadienne des ataxies
familiales.

Apres le décés de Claude, j'ai été tres
touchée par la demande de Nicole St-
Jean, sceur de Claude et relationniste

1952-2006

a l'association d’écrire un article sur
Claude et I'ACAF pour I'Eldorado. Des
informations fournies par Nicole St-
Jean m’ont été précieuses. C'est avec
un sentiment d’appartenance renou-
velée que j'écris cet article.

LORS DE MA PREMIERE RENCONTRE AVEC
CLAUDE, JE SAVAIS QUE LA SEULE SOURCE
D'ESPOIR POUR CLAUDE RESIDAIT DANS LA
POSSIBILITE DE RECHERCHE SUR L'ATAXIE. EN
1969, ON NE CONNAISSAIT QUE TRES PEU DE
CHOSES SUR L'ATAXIE ET IL N'Y AVAIT AUCUNE
POSSIBILITE DE TRAITEMENT. Je connaissais
de réputation le Dr. André Barbeau,
neurologue, co-découvreur de 'action
précise du L-Dopa dans la maladie

de Parkinson, connu aussi pour ses
recherches sur I'épilepsie et qui avait
un intérét pour I'ataxie. Je savais qu'il
parcourait parfois le Québec pour faire
le recensement des cas d’ataxie. Avec
I'accord de Claude, j'ai donc contacté le
Dr André Barbeau et lui ai demandé s'il
y avait des possibilités de recherches
pour cette maladie et s'il pouvait ren-
contrer Claude.ll ma répondu qu'il n'y
avait aucune possibilités car il n'y avait
pas et n'y aurait aucun fonds pour une
maladie rare comme I'ataxie et que si
Claude voulait qu'il fasse de la recher-
che, il devait fonder une association
qui aurait un fonds de recherche. J'ai
informé le Dr.Barbeau que je croyais
que Claude avait les qualités requises
et la détermination pour une telle
démarche.

Cependant il était urgent de donner
de I'espoir a Claude. Seul un chercheur

par Marie Caron

pouvait donner cette lueur d’espoir.
C'est ce que je fis valoir apres une
certaine hésitation au Dr Barbeau dans
ce méme contact téléphonique. Apres
un moment de silence, IL ACCEPTA DE
RENCONTRER CLAUDE (POUR UN PEU
D’ESPOIR), CAR SI LE DR BARBEAU
ETAIT UN CHERCHEUR BRILLANT IL ETAIT
AUSSI UN ETRE DE COMPASSION. Dans
la préface du livre d'Arlette Cousture
de 1982 : «Aussi vrai qu'il y a du soleil
derriére les nuages: Claude St-Jean.»
Le Dr André Barbeau écrit: « Mélé bien
involontairement aux premiers balbu-
tiements de la nouvelle Fondation...»

Claude commenca immédiatement a
établir les bases de I'’ACAF. La résidence
de la famille St-Jean en devint le siege
social et cela jusque dans les dernieres
années.A l'invitation et a l'insistance
de Claude, j'ai eu le privilege de faire
partie de cette démarche. Lors de cette
rencontre, il y avait plusieurs familles
de personnes souffrant d’'ataxie ainsi
qu’un jeune neurologue que Claude
m’avait demandé d'inviter.

L'atmosphere était a I'espoir.En 1972,
I’ACAF qui compte alors 250 membres
obtient officiellement sa charte. Claude
en devient officiellement le président.
Son pére Léonard St-Jean, fait partie
du comité exécutif a titre de secrétaire
adjoint.Claude documente les cas
d’ataxie surtout au Québec mais il se
rend aussi en Europe ou il suscite la
formation d’associations pour I'ataxie
de Friedreich toujours dans un but

de recherche.Récemment EuroAtaxie



publiait une liste de vingt-cinq Asso-
ciations pour |'ataxie.En juillet 1972,
Claude a sa premiere campagne de
souscription.Dans une lettre ouverte a
La Presse, il demande le soutien du pu-
blic. Claude répétera avec une passion
et une persévérance remarquable les
campagnes de souscription. Il fait ap-
pel aux artistes, aux hommes d’affaires,
aux écrivains et aux médecins pour le
supporter dans ces campagnes. Il est
inlassable. Il dit aux personnes qu'il
sollicite : « Je ne vous sollicite pas seu-
lement pour moi, je vous le demande
pour les personnes atteintes d'ataxie
de Percé, de Québec, de Chicoutimi ....»
Et sa liste est longue.

En 1973, CLAUDE DEMANDA OFFICIEL-
LEMENT AU DR BARBEAU DE FORMER UN
COMITE SCIENTIFIQUE POUR TROUVER LA
CAUSE DE L'ATAXIE A L'INTERIEUR DE 10 ANS.

A

.

-

C'est ainsi qu’un comité fut formé et
que débuta une étude coopérative de
I'ataxie de Friedreich. Il fut décidé que
les quatre universités de la province
collaboreraient a cette recherche.Le
Dr Barbeau présidait ce comité
pour I'université de Montréal.
Le Dr. Geoffroy, neurologue a
Ste Justine représentait aussi
lI'université de Montréal, pour
lI'université de Sherbrooke
c’était le Dr Bernard Lemieux
neurologue et généticien,
spécialisé en neuro chimie
récemment nommé professeur
émérite au CHUS. Pour McGill,

il y avait le Dr Frederic Ander-
man neurologue, récemment
nommé pour étre récipiendai-
re de I'ordre du Canada. Repré-
sentant McGill, il y avait aussi
le Dr Eva Anderman, neuro gé-
néticienne. Le Dr Jean-Pierre
Bouchard, neurologue repré-
sentait l'université Laval .Claude
avait une place de choix a ces réunions.
N’en était-il pas I'instigateur ? L'on sen-
tait un enthousiasme des chercheurs
face a la promesse de découvertes qui
permettraient de soulager la souffran-
ce des patients atteints d'ataxie. ) étais
toujours impressionnée par la pré-
sence a ce comité du Dr Lemieux qui
venait de Sherbrooke apreés son travail
le soir et la présence du Dr Bouchard
qui venait de Québec, parcourant des
longues distances. La premiére réu-
nion eut lieu a l'institut de recherches
cliniques. Graduellement soixante cinq
autres médecins spécialistes se joigni-
rent a ce comité :des neurologues, des
généticiens, des cardiologues et autres.

Dans « le journal canadien des sciences
neurologiques « de novembre 1984, le
Dr Barbeau résume le travail accom-
pli en dix ans par le groupe d’étude
coopérative du Québec sur I'ataxie de
Friedreich. Il explique que le groupe a
accompli un travail gigantesque mais
n’a pas réussi a mettre en évidence
un bloc enzymatique constant et
sévere qu'il espérait trouver. Il postule
différentes hypotheses de recherches
futures incluant la recherche du gene
impliqué dans I'ataxie de Friedreich. I
souligne qu'il espere que la recherche
puisse bientot récompenser Claude
St-Jean de la vision et de la ténacité
qu’il a eu en créant I’ACAF. Il faut sou-
ligner que cette recherche a réuni 242
scientifiques de 43 institutions dans 8
pays dont le Canada, les Etats-Unis, la
France, 'Espagne, I'ltalie, I'Angleterre,
I'Uruguay et I'Algérie. L'ataxie n'était
plus une maladie obscure.En 1982,

dans la préface du livre d’Arlette Cous-
ture, le Dr Barbeau écrit :

66 Nos connaissances sur les mé-
canismes physiopathologiques de
I'ataxie ont progressé en 7 ans a

un rythme plus rapide qu’au cours
des cent années antérieures. Claude
St-Jean en est principalement le
responsable. 99

L'on ne peut rendre hommage a Claude
St-Jean sans parler méme sommai-
rement des résultats de la recherche
depuis ce premier comité scientifique.

Le chromosome impliqué dans I'ataxie
de Friedreich est découvert par le Dr
Susan Chamberlain, du groupe de
recherche sur les maladies héréditaires
en Angleterre.

Découverte du géne impliqué dans
I'ataxie de Friedriech. La revue Science
du 8 mars 1996 publie un article signé
de 27 cheurcheurs appartenant aux
laboratoires de J.L. Mandel. M.KOENIG
(Inserm-Cnrs Strasbourg, Fr) et Mas-
simo Pandolfo (Baylor College, Houston,
U.S.A.), ainsi que plusieurs cliniciens
(Francais, Italiens, Espagnols) qui ont
participé a la collecte de 180 familles
d’atteintes d’ataxie de Friedreich.

Le géne est situé sur le chromosome 9
et contient I'information nécessaire a



la fabrication d’une protéine appelée
frataxine.L'anomalie consiste en une
répétition excessive de la séquence
GAA.Le GAA au lieu d'étre répété 40
fois est répété entre 100 et 1000 fois.
Ceci cause une déficience en frataxine.
La protéine demeure normale. Cette
déficience cause une perturbation

du métabolisme du fer. 1l en résulte la
formation de radicaux libres toxiques
pour les cellules. Le cceur sécrete plus
de frataxine que les autres organes. Il
est donc plus sensible au déficit en fra-
taxine et cela expliquerait son atteinte
dans l'ataxie de Friedreich.

Au Québec, le Dr Jean-Pierre Bouchard,
neurologue et un groupe internatio-
nal de chercheurs découvrent le géne
responsable de I'ataxie spastique de
Charlevoix-Saguenay. En février 2000,
la revue Nature Genetics publie cette
découverte.

Ces découvertes donnent
maintenant des espoirs de
traitement.

Dans I'édition de décembre 2005 Fara
News (Friedreich Ataxia Research
Alliance news letter) en fait un résumé.
On y décrit trois médicaments
candidats aux traitements:

1) L'IDEBENONE est maintenant en
phase 2 au NIH et aussi en Europe,
Santhera Pharmaceuticals fournira le

médicament. A noter que le groupe

de Pierre Rustin en France a déja fait
de nombreux protocoles de recherche
avec I'ldebenone. L'idebenone est un
antioxidant mais il améliorerait aussi
le mouvement des électrons dans les
mitochondries.

2) MITOQUINONE : Les chercheurs
pour le mitoQ espérent que ce produit
va étre un antioxidant encore plus
efficace.

3) A-0001 Edison Pharmaceuticals :
La phase 2 d’un essai clinique devrait
étre commencée.Le A-0001 s'insére
dans les mitochondries ou il aide au
transport des électrons ce qui libere-
rait plus d'énergie et empécherait la
formation de radicaux libres prévenant
ainsi les dommages causés par le défi-
cit en frataxine.

[l'y a donc un avenir prometteur pour
le traitement de I'ataxie. Claude est le
premier héro de cette épopée fasci-
nante.

A Montréal, le Dr Brais neurologue et
son équipe travaillent sur les nouvelles
formes d’ataxies régionales y com-
pris I'ataxie de Charlevoix. Le Dr Brais
parcourt le Québec dans le but de bien
diagnostiquer les personnes atteintes
d’ataxie.Le Dr Jean-Pierre Bouchard est
toujours impliqué dans la recherche.
Le Dr Luc Marchand neurologue a qui
j'ai eu le plaisir de parler pendant la
rédaction de cet article est toujours
tres impliqué dans I'ACAF et I'ataxie.

Claude était un visionnaire

et un homme d’action.

Il aimait a répéter :

¢¢ Gage sur ma victoire. ¢9

L'adolescent au regard brillant, au
sourire éclatant et engageant, a
I'intelligence vive , I'adolescent remar-
quable, est devenu un homme encore

plus remarquable et a actualisé des
réves quasi inaccessibles. Il a com-
battu ce qui semblait étre inévitable
et sa victoire est toujours en voie de
réalisation.

En lui donnant L'ordre du Canada il y a
quelques années, son pays a reconnu
qu'il était un fils méritant. A la famille
St-Jean, je dis aussi notre reconnais-
sance pour le don précieux d’un tel fils.

Claude s’est entouré de nombreux
chercheurs de renommée interna-
tionale.ll leur a procuré des fonds
pour la recherche. |l a été insistant

et persévérant. Il a été pour eux une
constante inspiration. Ce faisant, il
ajoint leur rang.ll s'est assuré une
place dans I'histoire médicale et a
ainsi réalisé d'autres réves. En fon-
dant I’Association canadienne
des ataxies familiales, Claude a
donné une voix puissante aux
personnes atteintes d’ataxie. Du
désespoir provoqué par le diagnostic
d’une maladie impitoyable a I'adoles-
cence, Claude a fait jaillir la lumiere et
un espoir toujours renouvelé pour les
personnes atteintes d'ataxie.

L'Association Canadienne
des Ataxies Familiales

c'est I'éternité de Claude
St-Jean.

Marie Caron m.d., C.S.PQ.
Psychiatre.

Membre de I'exécutif de I'association
Canadienne de I'ataxie de Friedreich
1969-1976.

Membre du comité scientifique de
I’Association canadienne de I'ataxie de
Friedreich : Des débuts ad 1976.



R Etat

Qui aurait dit qu’un jour j'écrirais mon
petit témoignage de vie en tant que per-
sonne atteinte de I'ataxie de Friedreich?
Je suis originaire du Nouveau-Brunswick,
de la Péninsule Acadienne plus particu-
lierement. Je suis d’une famille tout a fait
normale méme qu'a la limite, avec mon
raisonnement d’enfant, je nous considé-
rais comme une famille plutét ordinaire,
dans laquelle rien d’exceptionnel ne se
produisait. A cette époque, je ne
me doutais pas que le temps

se chargerait de nous secouer
passablement.

A 'age de 8 ans, j'ai vécu mon
premier drame familial. Mon frére
Marc a eu un accident en bicyclette et

il en est décédé, il n"avait que 13 ans.

La vie poursuivait son cour avec mes 3
sceurs et mes 2 freres nous nous char-
gions de rappeler a nos parents qu'il
fallait continuer. Je me souviens que
lors de nos jeux d’enfance, deux de mes
sceurs et moi-méme, nous étions plutot
malhabiles. Nous TOMBIONS SOUVENT ET
NOUS N'AVIONS PAS D'EQUILIBRE. NOUS AVONS
ALORS DEVELOPPE L'ART DE TROUVER L'EXCUSE
PARFAITE... « J'Al LE VERTIGE, J’Al TREBUCHE SUR
UNE ROCHE... », enfin, vous connaissez la
rengaine! A I'adolescence, les choses ne
s'étant pas améliorées, notre médecin de
famille nous envoie consulter un neuro-
logue. Les 3 plus agés de la famille sont
exempts de cette corvée parce qu'ils ne
présentent pas de manque d’équilibre.
Le diagnostic est sans appel,

le neurologue nous apprend
sans trop de ménagement que
nous présentons les signes de
I’état de I'ataxie de Friedreich. II
insiste sur le fait que c’est un état et non
une maladie...comme si cela passerait

d’'étre

mieux! J'ai alors 14 ans et mes 2 sceurs
ont entre 15 et 17 ans et un neurologue
nous dit qu’en vieillissant nous devrons
recourir a l'usage d’un fauteuil roulant.

Dés cette fameuse nouvelle,
s’installe alors la loi du silence.
Nous connaissions un peu |'ataxie
parce que deux autres familles de notre
communauté avaient elles aussi des
personnes atteintes. Dans ma famille on
n’en parlait pas, du moins pas ouverte-
ment. Nous gardions nos angoisses pour
nous. Mes deux sceurs ont poursuivi
leurs études au college et aprés mon
secondaire, j’ai déménagé au Québec
pour des études en techniques de la
documentation au CEGEP Lionel-Groulx
a Ste-Thérese. Diplome en mains, je suis
retournée au N.-B.en 1988, j'étais alors
agée de 21 ans. L'ataxie de Friedreich
prenait de plus en plus de place autant
du coté physique que psychologique.
C’EST CETTE ANNEE LA QUE J'Al REN-
CONTRE POUR LA PREMIERE FOIS DE MA
VIE UNE FILLE DE MON AGE ATTEINTE DE
L’AF. ELLE M'A FAIT COMPRENDRE QUE
LA VIE NE S'ARRETAIT PAS LA, MERCI.

Didou! L'année suivante, je suis déména-
gée a Moncton dans le sud-est du N.-B.
etal’dge de 22 ans, je me décidais a me
procurer un fauteuil roulant et a entre-
prendre des

études en travail social a I'Université

de Moncton. Aprés 4 années de travail
acharné, j'obtiens mon BACC.en 1996.

En 1999, je décide de déménager a
Montréal afin d’étre plus prés de ma
sceur ainée et aussi en pensant que la
vie serait plus rose ici. Mais oh, surprise!
L'AF m'a suivie! Apres toutes ces années
de déni,j'ai finalement compris que mon

par
Mireille Noél

« état « fait partie de moi, je dois m'y
adapter.

Je vis dans une coopérative d'habitation
dans un logement adapté aux fauteuils
roulants. Mon CLSC m'aide a défrayer
les colits d’une aide ménagére 2 fois
par mois.J'ai aussi droit a des services
de soins auxiliaires 2 fois par semaine.
Souvent, on me demande pour quelle
raison je n’exige pas plus de services?
Je réponds toujours que je n’en ai pas
besoin de plus pour I'instant. Je crois
sincérement que dans toute
maladie dégénérative, il est
essentiel de combattre la
progression, bien sar, quand
notre état nous le permet.
JE SUIS UNE PERSONNE
AUTONOME, PARCE QUE

J’Y CROIS.

Limportant est de se tenir occupé. Je
suis Présidente du conseil d’administra-
tion de ma coopérative. Depuis peu, je
siege également sur le C.A.de I'Associa-
tion canadienne des ataxies familiales,
Fondation Claude St-Jean. L'association
a sa raison d'étre, pour poursuivre la
recherche bien sir mais aussi pour créer
un lien entre les personnes atteintes.

Le Journal I'Eldorado ou le site Internet
de I'association sont des outils essen-
tiels afin de briser I'isolement. Il faut
parler des ataxies familiales, en parler a
d’autres qui vivent le méme calvaire, la
faire connaitre. Parce que j'ai finalement
compris qu’en en parlant, la pilule est
plus facile a avaler.

MIREILLE NOEL
mino101-2@videotron.ca



Nouvellement

surle conseil d’administration

Bonjour!

Je me présente, je suis Isabelle Cloutier et je suis sur le
conseil d’administration de I'Association canadienne
des ataxies familiales depuis le 18 février dernier.

Je suis tres sensible aux ataxies familiales ayant une
cousine atteinte de I'ataxie de Friedreich depuis prés
de 6 ans.N'ayant pas d’enfants, je n'ai pas passé le test
mais ma meére et ma soceur sont porteuses. La maladie
fait donc partie de notre quotidien.

Depuis juillet, je suis responsable du comité bénévole
d’évaluation de projets de recherche. Je suis fiere de
faire partie d’'un conseil d’administration renouvelé qui
a a ceeur les intéréts de I'association visant a faire avan-
cer la recherche clinique et a promouvoir les intéréts
des personnes atteintes.

ISABELLE CLOUTIER

par Isabelle Cloutier

\ W por Isabelle Cloutier

Mise sur pied du Portail québécois
desmaladies génétiques orphelines ravco)

Le 6 mai dernier, j'ai assisté a la deuxieme rencontre d’'un groupe de parents ayant des enfants atteints d’'une ma-
ladie génétique ou ayant perdus leur bataille contre la maladie et qui veulent mettre sur pied le PQMGO et d’élire

les membres du conseil d’administration.

En raison des activités de mobilisation limitées et les frais financiers et médicaux élevés, le but du
PQMGO est de chapeauter toutes les maladies génétiques qui sont en nombre limité dites orphelines.
Les actions proposées par le PQMGO sont entres autres :

> FORCER LES MEDECINS ET LES GOUVERNEMENTS
A S'IMPLIQUER ;

> ETRE LA PORTE D'ENTREE POUR LE MILIEU
PHARMACEUTIQUE ;

> CREATION DE LIENS AVEC LES ASSOCIATIONS
EUROPEENNES ET AMERICAINES ;

> CREATION D'UN REPERTOIRE DES GENS ATTEINTS
D'UNE MALADIE GENETIQUE ;

> FAVORISER LE DEPISTAGE EN CASCADES ;

> ECHANGE DE MOYENS D'INTERVENTION ET DE
COLLECTE DE FONDS ENTRE LES ASSOCIATIONS.

L'ACAF est invitée a faire partie des membres du
PQMGO. Elle pourrait également étre associée ou af-
filiée. Le conseil d’administration croit qu'il est impor-
tant de créer un lien avec le PQMGO mais de ne pas étre
membre a I'heure actuelle. Nous gardons donc contact
avec le PQMGO afin d'optimiser les échanges et les ef-
forts faits particulierement au niveau de la recherche et
du support des médecins et des gouvernements.

ISABELLE CLOUTIER
Administratrice, ACAF et responsable du comité bénévole
d’évaluation des projets de recherche



Psychologie

Voici quelques qUEStIONS-réponses

qui pourront vous apprendre davantage sur la

réalité des personnes
ataxiques et leur entourage.

Par Thérése Botez Marquard,
neuropsychologue

CHUM Hopital Hotel-Dieu
de Montréal

parent, je suis trés inquiete, contrairement a ma fille. Elle a de petites pertes d’équilibre

qui ne semblent pas la déranger. Elle ne se renseigne pas du tout sur sa maladie car elle

nie en étre atteinte. Evidemment, je veux l'aider du mieux que je peux. Ma question est
celle-ci : Sachant que I'ataxie est dégénérative, est-ce qu'il serait prévoyant d’adapter notre
domicile en fonction de ses futures pertes d’autonomie et ce, sans lui en parler au préalable ?
(Faire une demande auprés du gouvernement nécessite une attente d’'un minimum de 3 ans).

0 Mon enfant de 15 ans vient d’étre diagnostiqué « ataxie de Friedreich ». Moi, en tant que

Il s'agit d’une situation délicate. Vous avez de la peine
comme parent et vous étes trés inquiete, c'est tout a fait
compréhensible. Pourtant je vous demande de vous mettre a
la place de votre fille.

Elle a 15 ans, donc une adolescente en train de chercher son
identité avec toutes les difficultés que cela peut poser.De plus,
elle vient d’apprendre un diagnostic d'une maladie évolutive
pour la vie, qui, pour le moment donne peu despoir de
guérison ou d'amélioration. Vous savez, votre fille peut vous
en vouloir par moments. C'est une étape que tous les enfants
malades vivent. Souvent le déni d'une maladie au stade du
diagnostic est une réaction naturelle, une sorte d’auto-défense
pour gagner du temps. Accordez - lui le temps qu'il lui faut
pour accepter sa maladie. Petit a petit elle va s'y faire, avec des
rechutes parfois ou des révoltes bien compréhensibles. Vous,
comme parents avez aussi du chemin a faire.

Cherchez a faire savoir a votre fille que vous étes la, sans vous
imposer,et que vous étes prét a I'aider a ramer sa barque a travers
les vagues. Encouragez-la a étre fiere d’elle-méme et rassurez-la,
dites-lui que sa vie est belle malgré les embfiches.

L'adaptation de la maison n’est pas urgente. Parlez-en a votre
neurologue qui a diagnostiqué la maladie car il est mieux
placé pour vous conseiller. Le médecin peut mieux apprécier la
progression de la maladie de votre fille. Chaque cas est différent.

Mon conseil spontané : créezun moment de confiance avec votre
fille, laissez-la venir vers vous. Sachez I'attendre. Il faut savoir étre
présent pour votre fille quand elle en a besoin et de vous éloigner
quand c’est nécessaire. Je sais que ce n'est pas facile, mais ¢a vaut
la peine d’étre essayé!

Je suis ataxique depuis 12 ans et j'éprouve des problémes d’attention et de mémoire.
Pourriez-vous me renseigner a savoir si ces problemes sont possiblement reliés en

> Réponse: g partie & mon ataxie ?

Afin de répondre a vos questions sur les troubles d'attention et mémoire, il me faudrait plus de précisions comme le type d’ataxie dont
vous souffrez, s'il s'agit de troubles récents ou non, votre age, etc. Cependant, je vous suggére fortement de contacter votre médecin trai-
tant et de lui parler de votre probléme. Il pourra vous diriger vers un neuropsychologue qui fera une évaluation des fonctions cognitives
et qui peut clairement vous renseigner la-dessus et vous donner des petits conseils pour améliorer vos lacunes.

©

Ma fille est atteinte d'ataxie de friedreich et son langage est trés ardu, c’est-a-dire que la
vitesse du déroulement de son discours est trés lente. Elle met tellement d’effort pour
bien articuler, afin de se faire comprendre, qu’elle oublie ce qu’elle voulait dire. Y aurait-il

un truc que vous pourriez lui suggérer pour lui permettre de terminer son allocution ?



Il faut qu’elle essaye de faire des phrases trés courtes. Vous, de votre coté, devez lui répéter la phrase qu’elle vient de vous dire si elle perd
la suite dans ses idées. C'est extrémement frustrant pour votre fille. Imaginez quand vous parlez, les phrases sortent sans aucun effort,
et ce, automatiquement et de facon simultanée avec votre pensée. Chez votre fille, il se passe tout a fait autre chose. L'effort d'articuler
chaque mot, parfois les lettres lui fait souvent perdre le fil de sa pensée. N'oubliez pas de la féliciter, si elle réussit a faire des phrases
courtes.

Mon enfant ataxique a un probléme de prononciation dont il ne s'apercoit pas.Par contre,
nous le percevons et nous lui demandons de répéter et ce, jusqu’a ce qu’on en saisisse les

> Réponse . propos. Evidemment il se fache. Procédons-nous de la bonne facon?

Dans votre cas je vous conseillerais de consulter un/une orthophoniste pour enfants. Il sera mieux outillé pour apporter de I'aide a votre
enfant pour son langage expressif et il pourra en méme temps vous suggérer des facons d'agir avec votre enfant afin que ¢a soit construc-
tif et non humiliant ni frustrant pour lui. Par la suite, noubliez pas de le féliciter pour chaque réussite. Ceci est trés important et rassurant
pour la confiance en soi de I'enfant.

Je visite 2 fois par semaine une personne ataxique. Elle peut parler mais s'en abstient
car je crois que ¢a I'épuise. Je lui ai parlé de traitements d’orthophonie et elle s'est
mise a pleurer. Pourquoi? Est-ce que j'ai touché une corde sensible qui lui a rappelé ses

> Réponse . difficultés? Devrais-je éviter ce sujet?

Je trouve trés louable que vous vous posez ces questions. Il y a sans doute plusieurs facteurs qui peuvent déclencher une telle réaction
chez une personne ataxique.

1) La capacité de parler d’'une personne ataxique est diminuée avec une dysarthrie progressivement plus difficile a comprendre et extré-
mement humiliante et essoufflant pour la personne.

2) Une certaine géne de parler - (bien paraitre devant une dame gentille qui vient me visiter deux fois par semaines) Etc.

Il ne faut pas perdre de vue que I'ataxie en soi pése lourd pour la personne qui en est atteinte. Je suis slre que vous savez poser des gestes
silencieux avec empathie. Il faut attendre, voir si elle préfere que vous lui lisiez un livre qu’elle désire connaitre, ou lui faire écouter sa
musique préférée.

Iy a parfois des stades de progression de la dysarthrie ou méme une orthophoniste ne peut plus apporter de I'aide.

Jai fais la rencontre d’'une personne atteinte d’ataxie dont je suis amoureux. J'espére
vivre avec elle. Je me suis renseigné sur la maladie, I'évolution, les besoins, etc. Je sais
que nous partageons les mémes sentiments mais elle me dit que ¢a ne fonctionnera pas
a cause des problemes organisationnels que cela va entrainer. Mais tous les couples ont

> Réponse: des problémes, ¢a fait partie de la vie ? Pourquoi si pessimiste?

Il est difficile de vous donner des conseils. J'ignore si vous étes en santé ou non.Sans aucun doute, il y a plus d'exigence organisationnelle
pour une personne ataxique et cela peut créer des problemes. Chaque geste qui est posé doit étre pensé. Cela prend du temps et parfois
de I'aide par exemple.

Essayez d’abord de batir une relation solide avec la personne dont vous étes amoureux. Cela vous permettra aussi a prendre soins de
votre copine, la voir souvent, la sortir, et I'aider dans ses corvées quotidiennes mais aussi partager pleines de belles choses. De plus. cela
vous seriez sans doute au bout d’un certain temps plus siire de prendre la bonne décision pour une vie commune ou trouver un moyen
qui arrange vous deux. Vivre éventuellement chacun dans son appartement en respectant en commun accord les voeux de chacun, ne
vous empéche pas de vous aimer, si ceci était le cas !



par Dr Bernard Brais

A la recherche

de toutes les formes d’Ataxie
au Québec

Depuis plus de quarante ans, les
chercheurs québécois contribuent
a l'lavancement des connaissances
dans le champ des ataxies. Ces
contributions ont trés largement
été appuyées par I’Association
canadienne des ataxies familiales
(ACAF), anciennement appelée
I’Association canadienne de I'ataxie
de Friedreich, fondée par Claude
St-Jean.

Nous PROPOSONS DANS CE COURS TEXTE
DE REVOIR RAPIDEMENT L'EVOLUTION DES
CONNAISSANCES SUR LES ATAXIES PRE-
SENTES AU QUEBEC EN SOULIGNANT LA
CONTRIBUTION DE CHERCHEURS QUE-
BECOIS. NOUS ALLONS INSISTER SUR LA
DISTRIBUTION REGIONALE VARIABLE DE CES
DIFFERENTES FORMES. NOUS CONCLURONS
LE TOUT EN DISCUTANT DE L'IMPACT SUR
LE DIAGNOSTIC, LA PRISE EN CHARGE ET

LE TRAITEMENT DES DIFFERENTES FORMES
D'ATAXIE PRESENTES AU QUEBEC.

L'ATAXIE SE DEFINIT COMME UN
PROBLEME DE COORDINATION.

On parle plus souvent d’ataxie a la marche,
caractérisée entre autres par une démarche
ébrieuse, autrement dit une démarche qui
ressemble a celle d’'une personne en état
d'ébriété. Les PROBLEMES DE COORDINATION DANS
L'ATAXIE IMPLIQUENT AUSSI LA PAROLE (DYSARTHRIE), LES
PROBLEMES DE DEGLUTITION (DYSPHAGIE), LES PROBLEMES

Dr Bernard Brais, M.D., M. Phil., Ph.D.
Neurogénéticien

Professeur adjoint, Département de médecine

DE MOTRICITE FINE AU NIVEAU DES MAINS (DYSMETRIE) ET
LES PROBLEMES DE MODIFICATION DE L'ECRITURE (DYS-
GRAPHIE). Les symptOmes ataxiques peuvent
étre secondaires a des dysfonctions de
plusieurs systemes neurologiques. Bien sar,
la plupart des ataxies sont associées a une
atrophie cérébelleuse. Le cervelet est une
partie postérieure du cerveau qui integre
I'information provenant aussi bien des ar-
ticulations et des muscles que du systeme
vestibulaire d'équilibre. Les maladies ataxi-
ques peuvent donc aussi bien étre causées
par des anomalies de perception secondai-
res a des maladies des nerfs périphériques
qui transportent I'information sensitive
que par des maladies touchant la moelle
épiniére ol I'information transite avant de
rejoindre le cervelet. Il existe peu,somme
toute, d’ataxies ou I'atteinte est purement
cérébelleuse.On voit donc plus souvent
une atteinte d'autres systemes neurologi-
ques dans les différentes formes d'ataxie.
On pense entre autres aux ataxies spasti-
ques ou il existe une rigidité importante
au niveau des membres. On dit, dans ces
pathologies, que le systeme pyramidal de
contréle moteur est lui aussi touché. Dans
ce contexte, la marche est non seulement
ataxique, mais aussi spastique. L'atteinte du
systeme nerveux périphérique, autrement
dit des nerfs qui ameénent I'information des
articulations, muscles et peau au systeme
nerveux central, peut aussi causer des
ataxies; on parle alors d'ataxies sensitives. |l
faut bien comprendre que dans la majorité
des ataxies décrites, plusieurs de ces syste-
mes sont touchés. L'impact clinique de ces
atteintes multi-systémiques est manifeste
aux yeux des cliniciens d’expérience.Non
seulement on observe des modifications

Faculté de Médecine de I'Université de Montréal
Centre de recherche du Centre hospitalier de

|'Université de Montréal (CHUM)

des signes ataxiques décrits plus haut,

mais de plus, la combinaison d’atteinte

de certains systemes plut6t que d’autres
permet aux médecins de réduire la liste des
diagnostics possibles. Par exemple, dans
I'ataxie de Friedreich, on observe a la fois
une atteinte du systeme nerveux périphé-
rique, pyramidal, sensitif au niveau de la
moelle épiniere et cérébelleux. Qui plus est,
tout comme 'ataxie de Friedreich, plusieurs
ataxies sont associées a des maladies
d’autres systémes biologiques comme le
coeur, le nerf optique, etc. L'objectif de cette
courte discussion n’est pas de confondre

le lecteur, mais plut6t de lui faire compren-
dre que les présentations ataxiques sont
variables et nécessitent une évaluation
neurologique trés étendue afin d'arréter un
diagnostic clinique. Plusieurs tests peuvent
contribuer a arréter un diagnostic plus fin.
Nous insisterons maintenant sur la
contribution de la génétique, plus
particulierement des tests généti-
ques, dans notre capacité contem-
poraine a arréter un diagnostic
ferme chez un grand nombre de
malades.

L'étude des ataxies au Québec a
une longue histoire. Elle remonte
surtout aux travaux d’André
Barbeau (1931-1986) qui, avec

la collaboration précieuse de
Claude St-Jean, développe un
groupe collaboratif sur I’étude des
ataxies familiales. Ce groupe, sur
une période de 20 ans, a contri-
bué énormément a I'avancement
des connaissances dans le champ
des ataxies. Une des contributions



de cet effort collaboratif fut la définition
de critéres internationaux de I'ataxie de
Friedreich, le tout piloté par Guy Geoffroy,
neuropédiatre de Sainte-Justine, malheu-
reusement décédé aujourd’hui. L'ensemble
des chercheurs, largement sous la direction
de Serge Melancon, maintenant directeur
de la génétique médicale a I'Hopital pour
enfants de Montréal, en collaboration avec
Michel Vanasse, a contribué grandement

a I'étude de I'ataxie de Friedreich, plus
particulierement a la forme acadienne. Sans
conteste, le fleuron des contributions des
chercheurs québécois a I'étude des ataxies
fut la description, par Jean-Pierre Bouchard,
neurologue a I'Hopital I'Enfant-Jésus de
Québec, de I'ataxie récessive spastique

de Charlevoix-Saguenay (ARSACS) en
1980.Cette découverte a cristallisé
un concept qui est demeuré tres
important chez tous les médecins
et chercheurs qui s’intéressent a
I’étude des ataxies au Québec, a
savoir qu'il existe certaines for-
mes d’ataxie plus fréquentes dans
certaines régions du Québec. André
Barbeau avait méme proposé, dans un
article phare de 1980 (1) qu'il existait un
grand nombre d’ataxies régionales au Qué-
bec. Cette approche sert toujours de cadre
général aux études qui se poursuivent sur
les ataxies au Québec.

LA CLASSIFICATION DES ATAXIES EST UN
CHAMP EN CONSTANTE EVOLUTION ET
POUR CERTAINS DE CONSTANTE CONFU-
SION ! JESTIME QU'ILY A UNE NOUVELLE
FORME D’ATAXIE DECRITE TOUS LES 6 A

9 MOIS A LECHELLE PLANETAIRE. BIEN

SUR, PLUSIEURS DES PLUS COMMUNES ET
DRAMATIQUES ONT ETE DECRITES, MAIS IL
RESTE UN TRES GRAND NOMBRE D'ENTRE
ELLES DONT LES CARACTERISTIQUES CLINI-
QUES, LA DISTRIBUTION GEOGRAPHIQUE ET
LE GENE MUTE SONT ENCORE A DECOUVRIR.

LES CLASSIFICATIONS CONTEMPORAINES INTER-
NATIONALES DES ATAXIES REPOSENT MAINTE-
NANT SUR UNE CLASSIFICATION GENETIQUE.

Auparavant, plusieurs formes d'ataxies
étaient décrites comme une constella-
tion de symptomes et signes cliniques.
Dans ce contexte, plusieurs d’entre elles
étaient associées aux noms (éponymes)
des médecins qui les avaient décrites ou

a celui d’'un malade atteint. L'utilisation
d’éponymes est tres largement en perte

de vitesse, car elle a été remplacée par

des noms plus descriptifs des symptomes
ou des altérations d’'un gene muté. Cette
tendance correspond a une constatation
importante depuis plus d’'une vingtaine
d’années, a savoir que la classification clini-
que ne permet pas de bien regrouper des
malades qui, lorsque I'anomalie génétique
a été identifiée, étaient en fait atteints de

la méme forme d'ataxie a présentation
variable.Prenons par exemple I'ataxie de
Friedreich. Longtemps des malades ont

été considérés comme non-atteints de
I'ataxie de Friedreich car ils préservaient
des réflexes ostéotendineux; le mouvement
des jambes que certains d’entre vous ont
connu lorsque le médecin cognait avec son
marteau sur vos genoux. L'absence de ces
réflexes était considérée alors comme un
critére diagnostique de cette maladie. La
découverte des mutations responsables de
I'ataxie de Friedreich a bien démontré que
plusieurs malades conservaient ces réflexes
tout en étant atteints de cette forme.En
d’autres mots, la génétique nous
oblige a classer les formes d’ataxie
en fonction de leur mode de
transmission plutét que purement
sur une base clinique. Dans ce
contexte, les ataxies se regroupent
sous forme d’ataxies dominantes,
récessives ou transmises par le
chromosome X. |l existe aussi de rares
syndromes mitochondriaux, donc transmis
par la mére dans la plupart des cas, qui
peuvent étre associés a une ataxie.

Les ataxies dominantes sont fré-
quentes a I’échelle planétaire.
Plusieurs médecins québécois se sont
intéressés a ces maladies. On pense parti-
culiérement aux Drs Guy Rouleau ainsi que
Frederick et Eva Andermann. La plupart

de ces ataxies correspondent a une forme
décrite sous le type d’ataxie spino-cé-
rébelleuse (spinocerebellar ataxia)
type 1 a 27 (SCA).Pour la majorité de
ces ataxies, des tests génétiques précis
sont maintenant disponibles. Les enquétes
plus récentes sur la population du Qué-
bec démontrent qu'il existe des familles
atteintes de plusieurs de ces formes
d’ataxie.On pense notamment a I'ataxie
SCA2, plus fréquente en Gaspésie, plus

particuliérement dans le village de Made-
leine-Centre.On observe aussi des cas de
SCAG6 dans plusieurs régions du Québec.
On pense dans ce cas a la Montérégie. |l
existe aussi des cas de SCA3, surtout dans
la grande région de Montréal, de descen-
dance portugaise. D'autres formes d’ataxies
dominantes a présentation variable ont
été décrites dans la population du Québec.
On pense entre autres a la neuroacan-
those.Des familles de cette forme ont

été identifiées dans la région du Saguenay
Lac St-Jean (SLSJ). Il existe aussi plusieurs
familles atteintes d'une ataxie qu’on
appelle ataxie épisodique, souvent
associée a des migraines. Chez ces malades,
I'ataxie se présente d’abord et disparait
lors de crises pour, avec le temps, devenir
plus permanente. Malheureusement, les
mutations dans la population québécoise
n’‘ont pas encore été identifiées. Il existe
des cas d'autres formes de SCA au Québec,
mais elles sont peu nombreuses a avoir été
confirmées génétiquement. Pour l'instant,
nous pouvons donc conclure que seule la
SCA2 en Gaspésie, la neuroacanthose au
SLSJ et la SCA3 dans la population d’origine
portugaise de la grande région de Mon-
tréal ont des fréquences plus élevées dans
certaines régions du Québec.

Il existe aussi diverses formes
d’ataxies récessives au Québec.
Plusieurs de ces formes doivent encore
étre définies cliniquement. Ceci a limité,
au cours des dernieres années, la prise en
charge éclairée de nombreux malades. Bien
sQr, il existe au Québec beaucoup de cas
d’ataxie de Friedreich. Il est frappant de
constater qu'il existe un groupe important
de familles dans la région de Saint-Eugéne
et Saint-Fabien prés de Rimouski, et aucun
cas confirmé dans la région du SLSJ. C'est
une trés bonne illustration de la fréquence
variable de porteurs de ces maladies
récessives dans les différentes régions du
Québec. Ceci permet aussi d'insister sur le
fait que méme si plusieurs maladies réces-
sives sont plus fréquentes au Saguenay,
d’autres le sont moins. Gérard Bouchard en
a conclu qu'il n'y avait pas plus de mala-
dies génétiques au Saguenay, mais tout
simplement plus de certaines. J'apporterais
la nuance que la présence de certaines
maladies génétiques a haute fréquence de
porteur dans les régions de Charlevoix et



du SLSJ méne par contre a une problémati-
que particuliere pour le conseil génétique
et I'information a la population. Autrement
dit, le SLSJ doit continuer a jouer un role
pionnier et prioritaire dans notre compré-
hension et notre prise en charge d'une
population quant au risque que des enfants
aussi bien que des adultes développent des
maladies héréditaires. L'ataxie de Friedreich
forme acadienne a toujours été associée
aux travaux de chercheurs québécois. Ces
cas ont été souvent confirmés comme
étant porteurs de la mutation habituelle
de I'ataxie de Friedreich. L'ataxie spasti-
que de Charlevoix-Saguenay est aussi une
forme d’ataxie trés commune. Les travaux
de Jean-Pierre Bouchard a Québec et de
Jean Mathieu a Jonquiére ont bien établi
les contours cliniques de cette maladie.

Il est intéressant de noter que depuis la
découverte des deux premiéres mutations
responsables de cette ataxie au SLSJ par les
Drs Thomas Hudson (Université McGill) et
Andrea Richter (Hopital Sainte-Justine), plu-
sieurs autres mutations ont été identifiées
chez d’autres cas québécois et a I'étranger.
Ceci permet d'insister sur le fait que méme
si une mutation peut étre plus fréquente a
I'échelle régionale ou québécoise, il existe
souvent, sinon toujours, d’autres mutations
dans la population québécoise et dans
d’autres pays qui vont causer chez certains
individus une forme souvent Iégerement
différente de la méme maladie. Ces diffé-
rences, parfois, ménent a une confusion
diagnostique qui nécessite une analyse
génétique plus fine.Plus récemment, nous
avons identifié un grand groupe de mala-
des atteints d'une forme d’ataxie récessive
dénommée ataxie avec apraxie ocu-
laire de type 2 (AOA2).La majorité de
nos malades venait de la péninsule gaspé-
sienne, mais il existe des cas dans toutes
les régions du Québec. Il est intéressant de
noter que méme si une mutation est plus
fréquente au Québec, il existe aussi cinq
autres mutations dans la province.

D’autres ataxies récessives rares ont été
décrites dans la population québécoise, on
pense particulierement a I'ataxie-
télangiectasie. Cette derniére est
excessivement rare. Il existe aussi des cas
d’ataxie avec apraxie oculaire de
type 1 (AOA1) d'origine portugaise.

Malgré I'avancement trés important des
connaissances sur les ataxies récessives,

la majorité des ataxiques avec des for-

mes récessives au Québec n'avait pas de
diagnostic ferme jusqu'a il y a quelques
années. Les travaux des Drs Jean-Pierre
Bouchard, Nicolas Dupré et Guy Rouleau
ont mené récemment a I'identification
d'une forme d’ataxie qu’ils ont ap-
pelé cérébelleuse pure de Beauce.
On entend par la que dans la majorité

des cas, la présentation initiale en est une
seulement d’ataxie sans atteinte d’autres
systemes neurologiques. Les travaux sur
cette forme avancent trés bien et il semble
qu’elle est responsable d’un grand nombre
des cas d’ataxie récessive au Québec, peut-
étre méme jusqu’a 30 %. Il est clair qu’elle
n'est pas uniquement retrouvée en Beauce,
mais aussi dans I'ensemble du Québec,

et probablement méme en Acadie. Une
nouvelle forme aussi a été identifiée par
mon groupe. Cette forme est dénommée
maintenant ataxie spastique avec
présence fréquente de
leucoencéphalopathie (ARSAC).
Tout un nom ! Au départ, elle était surtout
associée a la région de Portneuf au sud du
Québec. Des cas ont maintenant été iden-
tifiés dans toutes les régions du Québec.
Une mutation semble étre prédominante.
Elle aussi expliquera probablement plus de
10 % des cas d’ataxie récessive au Québec.
D’autres formes sont présentement en
caractérisation dans mon laboratoire et
par les Drs Rouleau, Bouchard et Dupré.
L'objectif avoué de cet effort colla-
boratif est d'arriver a un diagnos-
tic génétique ferme de tous nos
malades ataxiques dansles5a 10
prochaines années. Jaimerais insister
sur le fait que ces nouvelles formes d’ataxie
ne seront pas exclusivement québécoises.
Ceci est devenu tres clair, car méme dans le
cas de I'ataxie spastique de Charlevoix-Sa-
guenay, des cas ont été confirmés géné-
tiquement dans plusieurs pays du bassin
méditerranéen.

Le défi reste donc de taille. Serons-
nous en mesure d’identifier toutes
les nouvelles formes d’ataxie et
leurs mutations responsables sur
cette période temps ? Le travail
est encore colossal. Ceci étant dit,

I'approche régionale semble extrémement
productive. Nous sommes en phase de
recrutement actif de familles d’ataxiques
ou de cas provenant des différentes régions
du Québec. L'exercice repose sur l'identifi-
cation de plusieurs familles venant d'une
méme région. Par exemple, récemment,
nous avons identifié 2 groupes de familles;
un du Lac St-Jean et l'autre de la région
Disraeli-Cookshire. lls sont atteints d'une
ataxie cérébelleuse tardive qui débute
apres I'dge de 50 ans. Les résultats préli-
minaires suggérent qu'il s'agit bien d'une
nouvelle forme d’ataxie récessive plus fré-
quente dans certaines régions du Québec.
L'objectif est d’arriver a une compréhension
des mécanismes responsables de ces diffé-
rentes ataxies. Ceci passe par I'identification
des génes mutés et le développement de
modéles animaux. Le but est bien sdr de
développer des traitements spécifiques
pour ces différentes formes. Qui plus est, il
est clair que I'étude d'une forme d’ataxie
peut aider a comprendre les autres. En ter-
mes simples, si un gene est impliqué dans
la mort de cellules du cervelet dans une
forme d'ataxie, il est possible que ce méme
géne contribue dans d’autres formes. A tout
le moins, comprendre ce qu'il fait norma-
lement pour assurer le développement et
la survie normale des cellules du cervelet
peut démontrer qu'il est impliqué dans un
systéme biochimique ol un autre géne
responsable d'une autre forme d’ataxie
joue un réle lui aussi.

JE CONCLUS DONC QUE LA POPULATION
QUEBECOISE D’ATAXIQUES ET L’ ASSOCIATION
CANADIENNE DES ATAXIES FAMILIALES NOUS
PERMETTENT DE CONTINUER A CONTRIBUER A
L’AVANCEMENT DES CONNAISSANCES SUR LES
DIFFERENTES FORMES D’ATAXIE CHEZ L"HU-
MAIN DE FAGON TRES SIGNIFICATIVE. Nous
SOMMES VRAIMENT DANS UNE POSITION PRI-
VILEGIEE POUR IDENTIFIER D"AUTRES FORMES
D’ATAXIE AU QUEBEC CAR IL EXISTE, DANS
SES DIVERSES POPULATIONS, DES DIFFERENCES
REGIONALES DANS LA DISTRIBUTION DE MUTA-
TIONS RESPONSABLES D’ATAXIE.

(1) Barbeau, André : Distribution of Ataxia in

Quebec, dans Itsuro Sobue (Editeur), « Spino-
cerebellar degenerations», University of Park
Press, Baltimore, 1980, pp. 121-142.



comits « Mieux-Etre »

Le soleil brille pour tout le monde. de créer des liens d’amitié, de communiquer, de participer a des
A nous d’en proﬁter. activités et de briser I'isolement.
Toutes les personnes ataxiques sont différentes. Outre le fait qu'elles Pour les personnes de Montréal, de Laval et de Longueuil, I'ACAF vous
soient ataxiques, elles sont avant tout des personnes uniques. Uniques suggere de participer avec des organismes spécialisés et reconnus pour
par leurs facons de communiquer, de penser, de démontrer leurs senti- leurs loisirs de qualité tels les Loisirs Le Grillon, situé a Montréal et de
ments et leurs go(its, de gérer une situation, de planifier une action et contacter Mme Annette Corbeil pour des informations au (514) 353-6869.
autres. Le groupe d’age des personnes participantes est généralement de 22 a
54 ans avec une atteinte physique. Les activités sont sociales, culturelles
ET sI ON PARTAGEAIT ENTRE NOUS CETTE BELLE RICHESSE AFIN QUE et touristiques.

TOUT LE MONDE PUISSE EN PROFITER AVEC L INTENTION D’AMELIORER

UNE PARTIE DE SON EXISTENCE. CE SERAIT DEJA PAS SI MAL 11! Les Loisirs Alpha desservent uniquement les adultes de Montréal. Les per-

sonnes doivent &tre autonomes sinon requérir I'aide d'un accompagna-
teur ou en faire la demande aupreés des Loisirs Alpha. En plus d’offrir des
Fini les trésors personnels. DEVOILEZ-NOUS VOS SECRETS:VOS TALENTS, loisirs, Loisirs Alpha accompagne ses membres dans la défense de leurs
VOS REALISATIONS, VOS EXPLOITS, LES ACTIONS QUI VOUS PROCURENT droits et intéréts. Une rencontre d'évaluation de vos besoins, de vos go(its
UNE FIERTE, VOS AMBITIONS, VOTRE OPTIMISME, VOTRE PREMIER VEHI- et de vos capacités est effectuée avant de devenir membre. Nul besoin de
CULE, VOTRE DIPLOME, VOTRE VOYAGE PREFERE OU A REALISER... Avez- devenir membre mais ceci est prioritaire lors des réservations.
vous besoin d’accompagnateur, d’amis, étes-vous déprimé, tracassé ?

Nous voulons savoir pour vous apporter Iaide nécessaire. Voici quelques exemples de loisirs qui se dérouleront en octobre et

novembre :
FAITES-NOUS PARVENIR VOTRE TEMOIGNAGE A : journée aux porr?mgs a R('>u.gemont, ;.)et.anq\ue, party'd Halloween, visite
des lanternes chinoises, visite de la Bibliothéque nationale et autres
jude.giasson@lacaf.org Ce courriel servira de porte d’entrée a Alpha offre aussi des cours : estime de soi, peinture, céramique, anglais et
tous vos commentaires, trucs, suggestions, communications. On se fera en plus : théatre, cinéma, magasinage.

un plaisir de le diffuser avec votre consentement, dans I'Eldorado.
Pas le temps de s’ennuyer, trop occupé.
La mise sur pied du comité « Mieux-étre « est une initiative des
membres du C.A.de I'ACAF, de la directrice générale et de bénévoles. Pour des loisirs a I'extérieur de Montréal, faites-nous en la demande,

Différentes réalités psychosociales peuvent étre abordées. notre équipe y travaille déja.

, . . .. Informez-vous dés maintenant, les places s'envolent.
Des démarches ont été entreprises concernant le volet des loisirs et

activités. Les coordonnées des Loisirs Alpha:: Madame Denise Dufour au 514-352-
5119 poste 263
L'objectif fondamental est de favoriser des rencontres sociales, Courriel : alpha@mainbourg.org
Félicitations ! ; 'atai jedrei
. Kiosque sur lataxie de Friedreich

Dans le cadre de leur travail de fin
de session. Marjorie Lévesque-
Brulotte, Carole-Anne Labrosse,
Stéphanie Fauvel et Mélanie
Thouin ont pris linitiative de
vous sensibiliser a une maladie
neurologique, héréditaire et
évolutive peu connue :I'ataxie de
Friedreich.

Ces quatre étudiantes ont eu la brillante idée d'installer un kiosque
d'information les 7, 10 et 11 avril comprenant dépliants, affiches et...
bonbons. Pourquoi des bonbons ? Parce que I'achat d’'un bonbon (0,25 $)
permet d’augmenter les fonds pour la recherche, qui seront par la suite
remis a I’Association Canadienne des Ataxies Familiales (ACAF) - Fonda-
tion Claude St-Jean.

L'ACAF - Fondation Claude St-Jean tient a remercier ces
étudiantes, leurs parents et amis pour leur initiative sans
oublier les nombreux donateurs pour leur appui a cette
cause.

Tiré du BICA (Bulletin d’information du CEGEP Ahuntsic) 24/06

Qu'est-ce que cette maladie ?
L'ataxie de Friedreich est causée
par un mauvais fonctionnement du cervelet qui entraine une incoordi-
nation des mouvements inférieurs et supérieurs ainsi qu'un probléeme
cardiaque. L'ataxie est, pour le moment, incurable.L'espoir des personnes
atteintes réside dans les recherches médicales.



Une idée originale

permet de lever 5000 $

au profit I’Association canadienne
des ataxies familiales.

TIRAGE D'UN CHANDAIL AUTOGRAPHIE PAR SYDNEY
CROSBY, JOUEUR DE HOCKEY VEDETTE DES PENGUINS
DE PITTSBURGH

Bravo a Monsieur Réal Desrosiers et a tous ses collaborateurs.

En effet, Monsieur Réal Desrosiers de la compagnie Zinc Elec-
trolytique du Canada Limitée de Valleyfield a eu I'ingénieuse
idée de faire tirer un chandail autographié du joueur de hoc-
key vedette des Penguins de Pittsburgh, Sydney Crosby. Pat
Brisson, gérant de Sydney Crosby et Sydney Crosby lui-méme
ont fait don du chandail. Ce tirage a permis une levée de fonds
de cing mille dollars 5000 $ au profit de I’Association cana-
dienne des ataxies familiales.

Félicitations a Monsieur Réal Desrosiers et un grand mercia la
compagnie Zinc Electrolytique du Canada de Valleyfield, ainsi
qu'a leurs employés pour I'appui et leur contribution finan-
ciere, qu'ils ont apportés pour faire de cette activité un succes.
Nous remercions également, Madame Dominique Desrosiers,
qui collabora activement a cette levée de fonds ainsi que de

Articles
promotionnels

Commandez dés maintenant les articles promo-
tionnels de I’ACAF- Fondation Claude St-Jean!
Ces épinglettes et porte-clés de qualité sont fabriqués en
petites quantités a partir de métal coulé, puis plaqué or. Ces
pieces sont par la suite émaillées en des teintes de jaune et
de vert, puis brossées a la main. Elles sont livrées dans un
emballage individuel.

Procurez-vous nos articles promotionnels et profitez de
I'occasion pour faire un don a I’ACAF - Fondation Claude-St-
Jean. TouT L’ARGENT RECOLTE PAR LA VENTE DE CES ARTICLES

Simon Poirier, (gagnant du chandail), Liane Gendron (mére
de Pat Brisson qui a offert le chandail), Réal Desrosiers,
Marc Ladouceur et Jean-Francois Gagnon.

nombreux commanditaires et amis, entre autres, Messieurs,
Michel Fournier C.S.D.Construction, Montréal, Jocelyn Quen-
neville Atelier d'usinage Quenneville, Michel Pilon & Steeve
McKinnon IGA Pilon-McKinnon, Jacques Roy Rovan Environne-
ment et tout spécialement, nous aimerions souligner la parti-
cipation de premier plan de la compagnie Zinc Electrolytique
du Canada. lls ont déboursé I'argent pour les frais encourus
pour le permis et I'impression des billets. s ont aussi permis
d’amasser des fonds directement sur le site de I'entreprise
aupres des employés. Monsieur Jean-Frangois Gagnon Direc-
teur des Ressources Humaines chez Zinc Electrolytique du
Canada a grandement aidé.

C’est grace a des initiatives de la sorte, que ’ACAF
peut continuer sa mission en faisant la promotion
desintéréts économiques, sociaux, professionnels
et de loisirs de plus de 1200 personnes souffrant
d’ataxies au Québec, et d’environ 3000 au Canada
en faisant avancer la recherche médicale contri-
buant par le fait méme a leur mieux-étre.

Merci de tout coeur!

EsT REMIS A L’ACAF - FoNDATION CLAUDE ST-JEAN.
L'épinglette se vend quatre dollars et le porte-clés cinq dol-
lars. Frais de manutention et de port non compris.

Ces articles promotionnels sont remarquables et ils sont réa-
lisés par des artisans professionnels membres de I'ACAF !



