Pourquoi cela s’est-il produit ?

On ne connait pas la cause des altérations du géne
MYTIL responsables de ce syndrome. Rien de ce que
vous avez fait ou n‘avez pas fait en tant que parent n'a
pu provoquer cette maladie.

Cela peut-il se reproduire ?

Chez toutes les personnes identifiées jusqu’a présent,
la mutation du géne MY77L ou la délétion de la région
2p25.3 est apparue spontanément, sans avoir été trans-
mise par un parent. On parle alors de mutation de novo
(nouvelle mutation).Cela signifie que le risque d’avoir
un autre enfant atteint de la méme maladie est tres
faible (&1 %).

Ce faible risque s’explique par un phénomene appelé

« mosaicisme gonadique ». Cela signifie que la mutation
ou la délétion du géne pourrait étre présente unique-
ment dans les cellules reproductrices (spermatozoides
ou ovules) d'un parent, mais pas dans ses cellules san-
guines.

Prise en charge

e | a prise en charge du syndrome-MYT1L est multidis-
ciplinaire et s’adapte aux besoins de chaque enfant
tout au long de sa croissance (médecin traitant, géné-
ticien clinicien, neuropédiatre, ophtalmologue, endo-
crinologue, psychiatre...)

e Un suivi régulier par un pédiatre du développement
ou un pédiatre en lien avec les structures de soins
locales est recommandé, afin de surveiller 'évolution
du développement de l'enfant.

e Une prise en charge en orthophonie (pour le langage)
ou en kinésithérapie (pour la motricité) peut étre né-
cessaire.

e Un accompagnement nutritionnel (par un nutrition-
niste ou un diététicien) peut étre utile pour prévenir la
suralimentation et le risque de prise de poids exces-
sive.

e Un suivi par un psychologue ou en psychiatrie peut
également étre proposé en cas de troubles du com-
portement.

e Des examens ophtalmologiques doivent étre réalisés
régulierement pour dépister d'éventuels troubles vi-
suels.

e Un EEG (électroencéphalogramme) peut étre indiqué
si une épilepsie est suspectée.

e Une scolarité adaptée et un encadrement personnali-
sé sont essentiels pour soutenir les apprentissages et
favoriser le développement global de l'enfant.
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Qu'est-ce que le syndrome MYT1L ?

Le syndrome-MYT1L est une maladie génétique trés
rare, causée par un mauvais fonctionne-
ment d’un gene appelé MYTTL. Les genes
sont des segments d’ADN qui contien-
nent les instructions nécessaires au bon
fonctionnement, a la croissance et au
développement du corps humain. Ils sont
regroupés avec de nombreux autres
génes dans des structures organisées
appelées chromosomes.

Le géne MYTTL se trouve sur le chromo-
some 2 et joue un réle important dans le
développement du cerveau, notamment
dans la formation et la maturation des
neurones (neurogenése). Le syndrome
peut apparaitre lorsque l'une des deux
copies du gene MYT7L manque comple-
tement. On parle alors de délétion du
chromosome en région 2p25.3. Il peut
aussi survenir a cause d'une modification
du gene (appelée mutation) qui 'em-
péche de fonctionner correctement.

Qu'il s'agisse d’'une délétion ou d'une
mutation, les conséquences sur la san- Chromosome 2
té sont les mémes, et les personnes

concernées présentent des symptémes similaires.
(Coursimault et al.,, 2022). En revanche, une duplication
partielle du gene correspond a un mécanisme totale-
ment différent. Elle est associée a une autre maladie
neurodéveloppementale, qui n'a pas les mémes mani-
festations, et qui peut notamment étre liée a des
troubles comme la schizophrénie. (Bouassida et al,
2023).

Que fait le géne MYTTL?

Le gene MYTTL joue un role important dans le dévelop-
pement du systéeme nerveux. Il régule U'activation ou
Uinactivation d’autres genes impliqués dans la produc-
tion et le bon fonctionnement de la myéline, une subs-
tance essentielle qui entoure et protége les neurones.
Le géne MYTTL est particulierement actif pendant le
développement du cerveau, no-
tamment avant la naissance.

Il jouerait également un réle
dans le développement de 'hy-
pothalamus, qui régule 'appétit
et le poids. (Blanchet et al. 2017)

Caractéristiques les plus courantes :
Retard de développement prédominant sur le
langage
Trouble du développement intellectuel ou trouble
des apprentissages

Trouble des comportements alimentaires et/ou
trouble pondéraux

Trouble du comportement
Dysmorphie non spécifique

Autres caractéristiques possibles
Epilepsie
Anomalies a U'IRM cérébrale
Troubles de la vision
Troubles du sommeil
Fatigabilité

Problemes médicaux

Prise de poids excessive
1 personne sur 2 présentant une mutation du géne
MYTTL ou une délétion en 2p25.3 a des troubles ali-
mentaires (hyperphagie, impulsivité, trouble de U'orali-
té), 6 sur 10 ont des troubles pondéraux (surpoids, obé-
sité). La prise de poids est précoce et s'observe en
moyenne vers 3,5 ans.

Convulsions/épilepsie
2 enfants sur 10 souffrent d'épilepsie.

Anomalies a U'IRM cérébrale
3 personnes sur 10 ont des anomalies a 'IRM céré-
brale qui ne sont ni spécifique, ni sévere (hypersignaux
de %a substance blanche, dilatation des ventricules,
etc).

Autres troubles observés
Troubles visuels (strabisme et trouble de la réfraction)
chez 3 personnes sur 10.

Les familles disent ...

“En tant que seul parent, j’ai parfois atteint mes
limites, mais son énergie et mon sens de "humour
m’ont beaucoup aidé ! Cela a été difficile de vivre
avec elle tout ce qu’elle a d traverser. ”

Développement

Développement moteur
Les enfants présentent souvent un faible tonus
musculaire, sont maladroits et ont des difficultés avec
les gestes précis (comme tenir un crayon ou boutonner
un vétement). La marche est généralement acquise
autour de l'age de 2 ans.

Apprentissage

Tous les enfants et adultes ayant un syndrome-MYT1L
présentent des difficultés importantes d’apprentissage,
et 70% d’entre eux ont un quotient intellectuel inférieur
a la moyenne pour leur dge. En conséquence, ils sont
généralement scolarisés dans des établissements
spécialisés ou bénéficient d’'un accompagnement
scolaire adapté.

Développement du langage

Les enfants présentent en général un retard de

développement du langage, a des degrés variables.

Leur niveau d’'expression oral est souvent inférieur a

celui observé dans la population générale.
Croissance

La plupart des personnes atteintes du syndrome-
MYT1L ont un tour de téte normal, mais un poids
supérieur a la moyenne.

Comportement

Certaines personnes atteintes de cette maladie
présentent des troubles de l'attention avec ou sans
hyperactivité (TDAH]), troubles du spectre de l'autisme,
stéréotypie, comportement agressif, impulsivité et

Les familles disent ...

“ Ma fille est une personne trés complexe, avec
des besoins tout aussi complexe, et elle est
confrontée a des difficultés a chaque moment de la
journée. Son autisme et ses comportements
difficiles sont ce qui lui pose le plus de problemes.
Heureusement, elle a de la personnalité et un bon
sens de 'humour. ”



