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Fondation Saint-Luc

Monsieur le Président,

J’ai obtenu en 2014 une bourse de la Fondation Saint-Luc afin de pouvoir me perfectionner ces 2 dernières années dans le domaine des maladies héréditaires du métabolisme et celui des maladies neurodégénératives de l’enfant. 
L’opportunité m’a été offerte d’intégrer, de janvier 2014 à Novembre 2015, le service de neurologie pédiatrique et maladies métaboliques du Professeur Odile Boespflug-Tanguy, à l’hôpital Robert Debré à Paris, centre de Référence National maladies rares « leucodystrophies » et « maladies héréditaires du métabolisme ».

L’activité de ce service se réalise autour de 4 grands axes d’expertise : 
· l’épilepsie et mouvements anormaux, 
· les troubles cognitifs, 
· les maladies métaboliques, 
· les pathologies neurodégénératives, en particulier les maladies génétiques de la substance blanche. 
Les 2 derniers axes d’expertise ont constitué le centre de mon activité d’assistante spécialiste, activité voulue à l’interface entre la neurologie et le métabolisme.  
L’approche de ces maladies rares s’est effectuée au sein du service d’hospitalisation commun, mais aussi par la prise en charge quotidienne de patients en hospitalisation de jour et en consultation, et par la participation  aux réunions et aux discussions au sein du service (staffs). 
1. J’ai participé à la gestion quotidienne des patients hospitalisés en salle de neurologie et maladies métaboliques (14 lits), encadrant ainsi, avec la chef de clinique, les internes en formation.

2. Les hospitalisations de jour (HDJ) sont elles-mêmes réparties en HDJ neurologie, HDJ épilepsie, HDJ développement cognitif et HDJ maladies métaboliques, et accueillent chaque jour plusieurs dizaines d’enfants pour évaluation clinique et poursuite des investigations étiologiques. 

3. J’ai réalisé une consultation de neurologie pédiatrique une demi-journée par semaine durant la totalité du séjour, et une consultation de maladies métaboliques une demi-journée par semaine, de février à septembre 2015.
4. Une visite en chambre des patients hospitalisés pour maladie  métabolique est réalisée le mardi matin avec le superviseur, Docteur Manuel Schiff, et est suivie d’une discussion, autour de la table, des dossiers de ces patients, permettant de comprendre le mode d’entrée dans la maladie, les mécanismes biochimiques sous-jacents et la prise en charge à proposer au patient. Par ailleurs, une confrontation clinico-biologique (staff de biochimie) permet chaque lundi après-midi de discuter des résultats de patients suivis pour maladie héréditaire du métabolisme.

5. Une visite en chambre des patients hospitalisés pour la neurologie pédiatrique est réalisée en présence de la chef de service, le Professeur Boespflug-Tanguy, chaque mercredi matin, et est suivie d’une discussion, autour de la table, des dossiers de ces patients, abordant la symptomatologie initiale, les diagnostics différentiels, les résultats d’imagerie, et la prise en charge à proposer au patient. Cette réunion est l’occasion d’échanger les informations avec l’équipe de génétique.

6. Une réunion neuro-radiologique a lieu chaque vendredi matin et permet de revoir avec les radiologues les imageries cérébrales réalisées durant la semaine.

7. Une réunion d’électrophysiologie  a lieu chaque vendredi midi et permet de revoir, avec les épileptologues, les tracés d’électroencéphalogramme d’enfants présentant une épilepsie complexe, et de discuter d’une éventuelle adaptation thérapeutique. 

Les maladies métaboliques rencontrées sont multiples et concernent tant le métabolisme intermédiaire que les maladies de surcharge, les maladies du métabolisme énergétique, les déficits de la neurotransmission, ou les maladies vitamino-sensibles. Tant la prise en charge urgente des décompensations aigües  que l’éducation thérapeutique au long cours ou l’accompagnement de ces patients nécessitent des connaissances bien spécifiques. J’ai pu acquérir progressivement une expertise personnelle dans ce domaine par la rencontre et la prise en charge d’un grand nombre de patients atteints de ces maladies rares mais également par l’obtention du diplôme inter-universitaire en maladies héréditaires du métabolisme, en octobre 2014. Par ailleurs, des réunions pluri-hebdomadaires en présence de diététiciens de longue expérience, de biochimistes et du médecin superviseur en maladies métaboliques ont été essentielles à mon apprentissage. J’ai pu également participer activement à plusieurs réunions scientifiques (Société Française des Erreurs Innées du Métalolisme, Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, European Meeting Group, Society for Inherited Metabolic Diseases). 
L’axe d’expertise en maladies neurodégénératives est coordonné par le Professeur Odile Boesplug-Tanguy qui anime depuis plus de 15 ans une équipe de recherche dans le domaine des leucodystrophies et est impliquée dans de nombreux projets de dimension nationale et internationale. Les portes d’entrée de ces pathologies neurodégénératives sont nombreuses : ataxie, paraplégie spastique, neuropathie périphérique, épilepsie…En particulier, les types de leucodystrophies, leurs présentations cliniques propres et leurs points communs, leurs caractéristiques à l’IRM cérébrale, les possibilités de diagnostic génétique, l’évolution des perspectives thérapeutiques, la prise en charge et l’accompagnement des familles sont autant d’éléments que j’ai eu l’opportunité d’approcher en travaillant aux côtés du Professeur Boespflug-Tanguy et du Dr Renaldo.  
J’ai également pu poursuivre ma formation dans l’ensemble des domaines de la neurologie pédiatrique en prenant en charge, en salle, aux urgences ou en consultation hebdomadaire, des enfants présentant des maladies, génétiques ou acquises, neuro-musculaires, inflammatoires, auto-immunes ou épileptiques de même que des encéphalopathies anoxo-ischémiques, séquellaires de prématurité ou d’infections congénitales, ou encore des enfants avec troubles d’apprentissage. 
Pour l’ensemble de ces axes d’activité, le service de neurologie pédiatrique de l’hôpital Robert Debré est régulièrement sollicité par les centres hospitaliers extérieurs. Les avis et transferts depuis ces centres sont quasi quotidiens. Au sein même de l’hôpital, le service de neurologie pédiatrique collabore étroitement avec le service de néonatologie, de réanimation, de pédopsychiatrie et de génétique.  
Je vous remercie sincèrement, ainsi que tous les membres de la Fondation Saint-Luc, de m’avoir fait confiance en me permettant de réaliser cette riche expérience. Celle-ci a grandi ma curiosité et mes connaissances dans des domaines que me je réjouis de pouvoir développer au sein des Cliniques Saint-Luc, aux côtés du Professeur Nassogne et en collaboration avec le laboratoire des maladies métaboliques.

Je vous prie de croie, Monsieur le Président, en l’expression de mes sentiments les plus respectueux. 






Stéphanie Paquay

