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L’expérience personnelle de la MH juvénile (MHJ) : Une analyse phénoménologique et interprétative des vécus parentaux des symptômes initiaux d’une maladie génétique rare.

Il y a un manque d’études de l’impact psychosocial de l’enfant et de la famille touchés par la MHJ. L’étude décrite ici fait partie d’un projet plus large qui a pour but d’étudier cet impact et les besoins sociaux et médicaux des personnes affectées par la MHJ. 10 entretiens semi structurés avec le médecin principal ont été menés et analysés selon la méthode qualitative interprétative et phénoménologique. Les principaux thèmes décrits ici sont : première prise de conscience de la maladie, symptômes physiques, difficultés du langage et de communication, problèmes comportementaux, processus lent mais continu. Une analyse critique de ces thèmes est effectuée en rapport avec les publications scientifiques existantes. Nous espérons que l’article aidera les médecins des familles des enfants atteints de MHJ.

La MH est une maladie neurodégénératives autosomique dominante et progressive caractérisée par des mouvements incontrôlés de type choréiques, des troubles affectifs et des dysfonctionnements cognitifs. L’analyse de la survenue de la maladie montre que la plupart des individus la développe entre 30 et 50 ans. On parle de MHJ de façon arbitraire quand la maladie se déclare avant 20 ans. L’enfant le plus jeune connu dans les publications scientifiques avait  2 ans. Des patients atteints de MHJ peuvent avoir plus de 20 ans quand les premiers symptômes sont apparus à l’adolescence.

La maladie se caractérise par une répétition importante de la séquence CAG de l’exon 1 du gène IT15 . Des répétitions comprises entre 36 et 39 sont anormales mais montrent une pénétration réduite de la maladie alors qu’elles sont absolument anormales lorsqu’elles sont supérieures à 40. MHJ est souvent associée à des répétitions supérieurs à 60 voir à 80 quand elle se déclare dans la première décennie bien que des exceptions aient été rapportées.

La proportion de MHJ varie entre 1 et 10% selon les études. Les symptômes cliniques peuvent être identiques à ceux de l’adulte mais se présentent plus souvent par des échecs à l’école et des troubles comportementaux. La maladresse et l’instabilité dans la démarche ainsi que la rigidité musculaire sont souvent les premiers signes moteurs chez les jeunes . Ils développent aussi l’épilepsie. Dans 70 à 80% des cas de MHJ le parent affecté était le père bien que la répartition homme/femme de la MHJ soit égale. Ceci est particulièrement vrai pour les cas les plus précoces mais pas pour les cas détectés à l’adolescence.

Dans l’étude la plus importante connue à ce jour sur la MHJ, Nance et l’ US Huntington Disease Testing Group ont étudié 44 enfants symptomatiques de moins de 18 ans dans 65 centres de dépistage. 33 avaient des répétitions CAG anormales sur le gène responsable de la MH et 11 non. Les MHJ de la première décennie et qui avaient plus de 80 répétitions présentaient un ou plus des signes suivants : performance scolaire en baisse, apoplexie, dysfonctionnement oral, rigidité et démarche désordonnée. Chez les jeunes les plus âgés et chez les adolescents les symptômes variaient mais incluaient des désordres comportementaux et moteurs sévères.

La MHJ est moins connue que la MH. Il y a peu d’études qui s’y sont intéressées et aucune n’a traité des problèmes psychosociaux. Notre étude fait partie d’un projet plus large qui a pour but d’identifier les besoins sociaux et médicaux de la MHJ ainsi que les problèmes affectant les familles.

Cet article rapporte une expérience personnelle de la MHJ. Le but est de comprendre les particularités de la MHJ perçues par la personne soignante. Des entretiens semi structurés furent analysés selon la méthode phénoménologique interprétative (IPA). Les études utilisant l’IPA s’intéressent aux événements significatifs transformant ou menaçant la vie. Les cas de MHJ sont des expériences émotionnellement chargées ce qui les rend particulièrement adaptés à une étude IPA. L’IPA permet de dresser un tableau détaillé des procédés psychologiques et une description riche des pensées et des sentiments. La MHJ est une maladie rare, les études qualitatives s’intéressant aux expériences des individus et des familles touchées par la MHJ sont donc très importantes afin d’améliorer notre connaissance de ces expériences.

Méthode

Participants

Les personnes éligibles sont soit le parent principal ou le médecin traitant d’un jeune atteint de MHJ. Au total 10 entretiens ont été effectués. Dans 8 cas un seul parent/traitant a été interviewé et dans 2 cas un couple le fut ce qui représente 12 participants au total. Les noms et autres données permettant d’identifier les individus ont été modifiées. Tout au long de l’analyse le terme parent est utilisé pour les parent et/ou les soignants quand ils représentent la principale personne s’occupant des enfants.

La majorité des participants sont des femmes (75%). La majorité des parents affectés sont des hommes (83%) et ils sont morts (83%). La majorité des jeunes affectés sont des adolescents (59%), 33% ont plus de 20 ans et 8% moins de 10 ans.

Lorsque le parent touché est toujours vivant, il vit dans une maison spécialisée. Dans certains cas le parent interviewé s’occupe en même temps du parent touché et de l’enfant, parfois à la maison. Dans 70% des cas les cibles vivent à la maison soit non touchées (50%) soit affectées (20%). 30% ne vivent pas à la maison.

Recueil des données

L’étude a obtenu l’approbation du comité d’éthique. 16 familles ont été identifiées à partir du registre national des personnes atteintes de MHJ, qui ont accepté d’être contactées pour des recherches. Une lettre d’information sur l’étude a été envoyée aux parents qui furent recontactés 2 semaines plus tard par téléphone afin de répondre à toutes leurs questions et prendre rendez vous pour l’interview. Au total 8 familles (9 participants) ont accepté de prendre part à l’étude et des autres familles (3 participants) connues du second auteur s’ajoutèrent.

Tous les entretiens furent réalisés au domicile des participants et durèrent entre 45 min et 3 heures (moyenne 1 heure). Le second auteur réalisa tous les entretiens, qui furent enregistrés. Les entretiens commencèrent par les questions sur l’étude. Ensuite les consentements éclairés furent signés par les participants.

Les entretiens furent semi structurés comprenant 9 questions ouvertes et fermées suivies de compléments . Les questions couvraient les problèmes généraux de la MHJ et leur impact sur la famille, les difficultés rencontrées par la famille, l’information, les services et l’aide soit par exemple « quels effets a la MHJ sur vous et votre famille ? » 2 entretiens pilotes ont été effectués et la trame de l’entretien fut modifiée en conséquence.

Analyse

Les entretiens ont été analysés selon la méthode IPA. La première étape analytique incluait plusieurs lectures fines de la première transcription avec identification des points d’intérêt et de leur signification. A la seconde étape, les commentaires initiaux étaient utilisés pour documenter les thèmes émergents qui ont pour but de capturer la qualité essentielle de l’expérience des participants. Ces thèmes émergents ont un degré d’abstraction plus important que les commentaires initiaux. A la troisième étape une liste des thèmes est compilée et les connexions entre les thèmes étaient recherchées. Les thèmes connectés ont été regroupés en thèmes arc-boutés selon une étiquette descriptive.

Ce procédé fut répété lors des 3 entretiens suivants. L’étape suivante a inclus une comparaison des thèmes arc boutés pour chaque entretien et l’établissement d’un tableau des thèmes comparatifs initiaux. Les 6 entretiens restants ont été analysés de la même manière et les 2 tableaux des thèmes comparatifs arc-boutés ont été réunis. Enfin un tableau maître des thèmes comparatifs a été compilé. Il fut utilisé comme base de rédaction des résultats où le tableau fut modifié en un rapport narratif illustré par les cotations des participants. Dans les cotations provenant des entretiens, ‘….’ Indique que des cotations ont été retirées pour être plus concis et les textes entre parenthèses apportent une clarification de l’auteur.

Résultats

5 thèmes arc-boutés ont émergé de l’analyse. Ils décrivent les perceptions parentales des problèmes principaux associés à la MHJ. Les particularités sont incluses en raison de la fréquence à laquelle ils sont rapportés et de l’impact qu’ils ont eu. Le but de l’analyse qualitative est de mettre en évidence les particularités dans la manière qu’ont les individus à appréhender ces problèmes. Cependant au même moment on voit souvent une relation symbiotique où la maladie a un double impact  sur l’enfant et le parent. Les 5 thèmes sont :

1 Prise de conscience que quelque chose va mal

2 Symptômes physiques

3 Difficultés du langage et de la communication

4 Problèmes comportementaux

5 Un processus lent mais continu

1 Prise de conscience que quelque chose va mal

Dans la plupart des cas, la survenue de la MHJ n’apparaît pas très clairement. Un certain nombre de parents commencent à noter quelque chose de différent mais les changements sont insignifiants, graduels et n’ont pas de signification évidente :

Quand Fiona avait 13 ans j’ai commencé à noter de très très très petits changements, si petits que personne d’autre ne pouvait les voir. J’observais mais je ne pouvais pas décrire en quoi consistait ces changements, ils étaient si infimes. A un moment quelques mois après ils étaient légèrement plus remarquables mais toujours personne d’autres ne s’en rendait compte. Même les membres de la famille proche ne notait rien de différent chez elle.

Ainsi la détermination de l’exacte nature du changement était difficile.

La belle mère de Debbie parle de la même façon :

Je pensais qu’elle était éveillée vive belle mais pas complètement nette et il était très difficile de mettre le doigt sur ce qui n’allait pas. C’était des symptômes très subtils, vous ne pouviez pas savoir où cela allait conduire. 

Ici, le manque de substance de ces symptômes subtils est souligné par les fortes qualités positives de l’enfant « éveillée, vivace, belle »

La difficulté vient aussi du fait que les symptômes qui apparaissent en premier et ceux qui se développent varient beaucoup d’un enfant à l’autre. Ainsi pour Katie par exemple, le problème semble se manifester en premier comme un problème de coordination :

Quand elle avait 5 ou 7 ans, elle commençait à tomber soudainement toujours en arrière et sa coordination n’était pas sûre. C’ est ce que je ressentais et ça s’améliorait à l’école…. Puis je notais qu’elle devenait maladroite et cela commençait à m’ennuyer beaucoup. Je me souviens que la première année ou ils ont fait du patin à glace à l’école, elle patinait merveilleusement bien autour de la piste et la seconde année elle tombait quelque fois, je pensais que quelque chose était en train d’arriver.

L’impact des signes est encore relevé par comparaison, plus jeune elle était une patineuse merveilleuse puis elle commença à tomber.

Pour Caroline le problème initial semblait être cognitif :

Quand elle avait 11 ans….j’ ai réalisé que quelque chose allait mal en maths. Elle était vraiment bonne en maths et  elle revenait en forme de l’école, son beau père vérifiait ses maths, qu’elle connaissait par cœur. Et le lendemain elle oubliait complètement ce qu’elle avait fait la veille et le directeur de l’école n’arrivait pas à comprendre ce qui se passait.

Pour Debbie, le problème semblait être une combinaison de symptômes cognitifs et comportementaux, c’était particulièrement marqué dans sa conversation :

Quelque soit ce qu’elle faisait ça lui prenait beaucoup de temps…. Elle descendait pour faire le thé et les toasts, ce qui lui prenait ¾ d’heure. Elle était occupée tout le temps, quoi qu’elle fasse c’était interminable. Elle parlait de plusieurs choses à la fois et sautait tout le temps du coq à l’âne.

Naturellement les parents cherchent une explication mais c’est difficile quand les symptômes sont subtils et diffus. D’abord ils refusent de voir un problème de MH. La mère de Fiona chercha d’abord un problème social :

Je pensais qu’elle était sous l’emprise de drogues et je lui posais la question. Elle était si horrifiée par ce que je venais de soupçonner, qu’elle ne pouvait dire que la vérité. Je ne voulais toujours pas penser qu’elle avait un problème. Puis une nuit une petite voix me dit que c’était peut être la MH. Je n’avais plus de doute.

Ainsi passées les premières explications, penser à la MHJ arrivait éventuellement spontanément. La mère de Phil arriva à cette conclusion plus rapidement.

Pour certains parents une fois le diagnostic de la MHJ posé, les réflexions sur les années précédentes et sur leur comportement initial devenaient difficiles à comprendre. La mère de Fiona explique :

Je me souviens de revenir en arrière quand elle était très maladroite, je me demande maintenant si c’était du à la MHJ dès l’age de 5 ans. Vous savez, quand nous sortions elle était la seule à tomber ou à renverser sa glace ou son dîner, nous mettions selon sur le compte de la maladresse.

La connaissance réelle du problème est en général un processus graduel. Des changements imperceptibles sont suivis par un enchevêtrement diffus de signes et de symptômes. Pendant que tous les soignants n’arrivent pas à trouver une explication pour ces changements, le processus d’attribution varie au cas par cas.

2 Symptômes physiques

La plupart des parents mettent les problèmes moteur et de mobilité en priorité. Une des difficultés principales rencontrée par les enfants est leur vulnérabilité à tomber, résultant de problèmes de mouvement de coordination ou d’équilibre :

Elle perd maintenant la main sur sa marche. Elle peut marcher droit devant mais elle ne tient plus debout quand elle revient en arrière. L’autre jour nous sommes allés dans un magasin elle marchait devant tout allait bien, une fois qu’elle s’est arrêtée elle a reculé et est tombée m’entraînant dans sa chute.

Ces événements sont erratiques ou contextuels mais la vigilance des parents doit être constante. Ici la vulnérabilité vient des mouvements erratiques de Caroline qui peuvent faire vaciller sa grand mère et l’amener à tomber.

Maintenant un composant relationnel ou systémique est apparent dans la plupart des cas. Une véritable peur s’installe si l’enfant tombe et se blesse :

Le processus nous rend maintenant inquiet, son équilibre n’est plus aussi bon qu’avant. Le problème est que quelque fois quand il tombe il ne peut pas se relever par lui même il a besoin… Et si il sort tout seul peut-être qu’il va tomber sans que personne ne le sache.

Pour John le danger est si grand qu’il ne peut plu sortir tout seul, requérant une attention constante. Dans certains cas les parents rapportent le besoin d’une vigilance absolument totale comme illustré par le beau père de Matthew :

Je ne peux pas aller aux toilettes. Si je le fais le risque est grand qu’il sorte de son fauteuil et qu’il essaye de marcher quelque part… une fois quand j’étais aux toilettes, en revenant  je le trouvais gisant sur le sol. Il aurait pu se cogner fortement.

Beaucoup de parents sont concernés par les attaques d’apoplexie. Le témoignage d’un enfant qui a une attaque est angoissant, ce qui est aigu et manifeste chez les parents :

Elle a eu une attaque sur le set de thé, elle est tombé par terre, son visage collapsé. Je ne peux pas le décrire, elle ressemblait à une de ces poupées, celles à tête de chou, elle ressemblait exactement à ça….elle avait des lèvres bleues totalement sinusoïdales, ayant perdu toute sa circulation…..elle commença à se secouer, ses yeux dilatés, elle grimaçait, le visage crispé par la douleur, puis elle souffla.

L’ampleur de la détresse des parents aussi bien que de l’enfant est apparent quand le père de Debbie décrit la transformation métamorphique de sa fille en quelque chose de presque inhumain. La métamorphose était si terrible qu’elle ressemblait exactement à une poupée. Clairement les symptômes se chevauchent, la grand mère de caroline indique comment l’expérience d’une attaque est doublement angoissante en raison de la douleur associée :

C’était le matin de Noël…..Je suis assise par terre ici et Caroline est assise ou vous êtes….et soudainement j’entends (elle fait un bruit) et elle tombe et elle devient raide comme une morte juste couchée par terre ici mais il y avait son visage, elle n’avait pas de secousse, c’était seulement son visage et son cou gonflé, elle semblait trop souffrir.

Certaines fois, la douleur est rapportée comme le problème majeur et les parents parlent de l’impact sévère qu’elle a sur la qualité de vie de leur enfant :

Il y a ces terribles spasmes et la douleur causée par ces spasmes, comme des crampes tout le long du corps, la moitié de son corps était raide tout le temps….je ne peux pas croire qu’ils ne puissent rien faire pour sa qualité de vie, vous savez, la douleur et son contrôle.

De même, voir le passage ou la mère de John décrit les nuits écourtées quand son fils se réveille à cause de la douleur :

Au milieu de la nuit il se plaint de la douleur. Il arrive droit vers nous au milieu de la nuit, nous lui donnons quelques médicaments et sa douleur, vous pouvez voir sa douleur, vous pouvez, c’est vraiment très douloureux.

La mère de John essaie tout d’abord de décrire la douleur de son fils. Elle ne se plaint pas mais on peut ressentir sa détresse d’avoir vécu la douleur de son fils. De plus il n’y a aucun répit ; Quand John est réveillé ceux qui s’occupent de lui doivent être réveillés.

3 Les difficultés de langage et de communication

La plupart des parents mentionnent les problèmes de langage comme les principales difficultés de l’enfant :

Son langage s’est détérioré un peu plus (Katie)

Son langage est si sévèrement touché (Fiona)

Quand son langage a commencé à se détériorer, j’ai seulement pensé que je n’avais pas de chance d’avoir Neil comme ça.

Cependant le langage est le premier et le plus important vecteur de communication et c’est le déficit inter relationnel qui affectait le plus les parents. Les difficultés de communication augmentent la sensation d’isolement et d’aliénation des enfants atteints de MHJ et leur sentiment de différence d’avec les autres jeunes est décuplé :

Je le vois avec des amis ou en famille, vous savez, je les vois ensemble et la vie est comme ça, surtout la sienne, il ne peut plus communiquer pour apprécier la vie confortablement, sortir et faire ce qu’il veut. Son langage étant ce qu’il est, il se sent différent émotionnellement et physiquement.

La mère de John perçoit une diminution de la qualité de vie de son fils. Par rapport aux autres enfants de son age, sa difficulté à communiquer engendre une perte de confiance et un sentiment de différence. Cette difficulté amène l’enfant à s’isoler comme la grand mère de Caroline le raconte :

Elle s’éloigna petit à petit de ses amis car elle ne pouvait comprendre et réagir aussi vite qu’eux. Vous dites n’importe quoi à Caroline et il faut attendre 10 minutes avant qu’elle ne réponde. elle s’isola alors.

La grand mère de Caroline identifie comment les difficultés de communication dues à la MHJ produisent un cercle vicieux : pas seulement en éloignant l’enfant chaque jour de relations sociales normales mais aussi en renforçant son sentiment d’isolement en se retrouvant face à des sentiments négatifs d’inadaptation sociale.

Les enfants atteints de MHJ peuvent aussi ressentir un fort sentiment de frustration car ils sont incapables de communiquer normalement ; certains perçoivent ce sentiment plus perturbant que les troubles physiques :

A la maison tout le monde se tenait tranquille pour le comprendre et si quelqu’un avait des problèmes, ce n’était pas lui, c’était nous qui avions des problèmes pour le comprendre. Il parlait normalement, c’était seulement nous qui soudainement ne pouvions le comprendre. Je pense que cela le frustrait plus que de tomber ou que ses tremblements. Ses difficultés de langage étaient si frustrantes quand il s’évertuer à essayer de parler…

La frustration ne concerne pas seulement Phil mais aussi sa mère car elle et le reste de la famille ont des difficultés pour le comprendre. De nouveau nous avons une forte comparaison avec le comportement de l’enfant avant qu’il ne soit atteint par la MHJ, un aspect central de son caractère lui ayant été volé par la maladie.

Le fardeau autour de l’enfant atteint de MHJ, qui émerge dans le passage ci-dessus, devient encore plus net quand le beau-père de Mathew énumère ses difficultés :

Un temps très long pour dire une phrase, c’est comme si il pouvait dire beaucoup de mots de la phrase et s’arrêter et rembobiner et recommencer, il tournait en rond. Il allait jusqu’au même mot et recommençait au début et vous vous essayiez d’approfondir pour lui.

L’enfant ressent tant de difficultés pour parler, que les autres tentent de deviner ce que l’enfant veut dire.

4 Problèmes comportementaux

La plupart des parents rapportent des problèmes comportementaux. Ils peuvent prendre différentes formes et sont particulièrement troublants. Les problèmes comportementaux peuvent être décrits comme qualitativement différents des problèmes majeurs décrits auparavant car ils sont d’ un second ordre : Ils peuvent être en partie une conséquence des problèmes principaux ; l’enfant peut lui même ne pas les considérer comme problématiques ; Les définir comme problèmes ou difficultés réclame un processus d’interprétation de la part des personnes concernées.

Pour la mère de Fiona, le problème principal est l’agressivité :

Fiona commença à devenir agressive avec les autres enfants qui ne sont pas comme elle et ceux ci sont devenus méchants comme les enfants peuvent l’être.

Sa mère souligne le problème car le comportement est décrit comme très lointain de la nature profonde de sa fille.

La mère d’Adam trouve que les déchaînements de mauvaise humeur de son fils sont plus difficiles à maîtriser que les impacts physiques de la MHJ :

Les problèmes de mobilité ne sont pas aussi mauvais que ces déchaînements de mauvaise humeur, ce manque de raisonnement, ces problèmes comportementaux, qui sont beaucoup plus difficiles à maîtriser qu’avec Richard (père d’Adam) qui n’est pas lui non plus très mobile.

La mère d’Adam fait une comparaison avec sa précédente expérience, MH adulte, qui ne l’a pas aidée à se préparer aux différents phénomènes de la MHJ.

Dans d’autres cas les enfants atteints de MHJ faisaient des demandes répétées à leurs parents ou étaient si impatients qu’ils ne pouvaient pas attendre que leurs demandes soient comblées :

Dès qu’elle veut quelque chose il faut y aller et le faire….lui préparer ses repas, lui faire couler un bain, laver ses cheveux, les sécher, toute sorte de choses. Elle veut sortir tout le temps, elle veut dépenser de l’argent, faire du shopping tout le temps, elle n’a plus aucune notion de l’argent, elle veut juste le dépenser. Dès qu’elle en a sur son compte elle veut le dépenser et une fois qu’elle a dépensé notre argent, elle veut rentrer à la maison.

Dans son témoignage la mère de Rachel essaye de faire comprendre comment les demandes incessantes de sa fille la fatigue énormément. Rachel est une ado et bien sûr une partie de son comportement peut être attribué à son age. Mais ces problèmes sont nettement exacerbés par sa condition.

Le caractère imprévisible et l’inconsistance des changements de comportement peuvent aussi être difficiles pour les parents :

Il est très imprévisible, il a des hauts et des bas. Vous savez, rien n’est consistant avec lui, et vous savez, vous tentez et résolvez un problème, vous pensez avoir fait la moitié du chemin et voilà qu’il commence à faire autre chose.

La mère d’Adam indique que la vie ressemble à une série continuelle de challenges avec un peu de répit et elle se démène pour trouver un sens à sa vie et d’aider Adam.

En plus d’essayer de trouver le meilleur moyen de contrôler le comportement de leur enfant, les parents doivent faire face aux réactions des autres :

C’est difficile car quand vous êtes dehors , le comportement, j’entends, ça ne me dérange plus maintenant, je ne me préoccupe plus de ce que pensent les autres mais vous savez des fois le comportement et tout le monde s’arrête et vous regarde. C’est comme si ils disaient mais pourquoi elle ne fait rien, si c’était ma fille je lui donnerai une claque.

Les parents rencontrent souvent le problème supplémentaire de la censure implicite ou explicite des autres. Bien que la mère de Rachel clame qu’elle n’en tient plus compte maintenant, on imagine facilement que ce fut dur à surmonter.

A l’opposé ce qui illustre encore les manifestations divergentes de la MHJ, est que les parents mentionnent de temps en temps des comportements qui, au lieu de représenter un problème social, n’arrivent qu’à la maison :

Je me souviens quand il allait au lycée et qu’il avait ces terribles obsessions….Il lavait ses dents tellement de fois puis il prenait son petit déjeuner avec beaucoup de weetabix, il devait retourner à la salle de bains avant de partir, pour peigner ses cheveux et moucher son nez. Si il ne réalisait pas toutes ses obsessions, je vous garantis qu’il aurait demandé à un taxi de le ramener. Mais il ne l’aurait pas fait ailleurs, il ne l’aurait pas fait chez ma mère ou au lycée. Il était très bien au lycée mais dès qu’il avait franchi la porte de la maison, ses obsessions le reprenaient, c’était incroyable absolument incroyable.

La mère de Neil pointe du doigt la situation impossible à laquelle ces parents font face. Si l’enfant se comporte mal en public, ils font face à une opprobre sociale, si l’enfant a des problèmes à la maison, ils font face à l’incrédulité des autres.

L’attribution est particulièrement difficile dans le cas de problèmes comportementaux où les parents ont peu ou pas d’information sur ce qui les attend. La mère de Fiona explique :

J’ai toujours été une mère stricte, il y avait des règles et elle ne les respectait pas, aucune d’entre elles….J’essayais de lui interdire, j’essayais de lui mettre une gifle, je déteste  l’admettre, c’est probablement un de mes plus mauvais souvenirs….A cette époque parce que je ne savais pas quelle sorte d’emportement c’était, je n’avais pas encore compris que ces emportements étaient dus à la maladie d’Huntington….Ainsi, à cette époque je pensais juste qu’elle voulait repousser toutes les barrières, j’essayais de la contrôler, ce que je voulais c’était que tout soit normal pour tout le monde alors je donnais des punitions normales comme je les aurais données à n’importe quelle fille pour mauvais comportement.

La confusion des parents sur le meilleur moyen de manager le comportement est exacerbée car ils n’ont pas de comparaison. La mère d’Adam compare une nouvelle fois avec son mari Richard (atteint de MH) :

Je ne sais pas combien Adam va mal. J’ai toujours trouvé cela facile avec Richard parce que je pouvais voir d’autres personnes avec lui. Quand vous ne pouvez voir personne, vous comprenez ce que je veux dire. Vous savez, si vous ne pouvez pas voir d’autres personnes comme lui, vous ne pouvez pas comparer.

La comparaison avec d’autres cas a permis à la mère d’Adam de percevoir chez son mari ce qui était typique de la MH. Cependant le tableau chez Adam est différent de tout ce qu’elle a pu voir chez les autres personnes atteintes de MH, c’est pour cela qu’elle se sent particulièrement confuse avec le comportement d’Adam.

5 Un processus lent mais continu

Ce qu’on apprend quand on étudie tous les vécus des parents c’est que la MHJ implique un processus avec son propre lent mais inexorable développement. Afin de conclure nos résultats, nous vous présentons ici un long témoignage qui est un bon exemple de la complexité et de la dynamique de ce processus :

Tout est allé lentement, il y a eu graduellement de petits changements. Il y a eu un travail difficile certaines fois, sûrement plus pour moi car j’avais à faire d’importants ajustements à chaque changement qui arrivait à Fiona. Je dois admettre que je trouvais ces changements parfois très durs et je déteste l’admettre, mais il y avait des moments où j’étais vraiment contrariée et je disais ‘Fiona, fais le juste, mets juste un pied devant l’autre, ou tiens toi juste debout, tiens toi en équilibre toute seule et j’étais très frustrée avec elle puis par la suite je me sentais terriblement coupable d’avoir été si frustrée, pas par Fiona mais par la maladie. Cela m’a pris un peu de temps à comprendre que ce n’était pas Fiona mais la maladie qui était responsable. La meilleure façon que j’ai de décrire sa maladie est le fait qu’elle allait un peu plus mal puis se stabilisait et allait encore un peu plus mal. Ca m’a pris un certain temps avant de réaliser que c’était une régression et non quelque chose qu’elle faisait exprès. Je suppose que c’était le plus dur car j’étais frustrée et car tant de choses chez Fiona semblait encore normales, c’était comme « pourquoi ne peux tu pas le faire ? »

Le fait marquant dans le témoignage de la mère de Fiona est le concept de changement. Habituellement ce changement est lent, ainsi quelquefois il est difficile de le reconnaître. Cependant il arrive que le changement soit plus qualitatif et demande un effort d’ajustement important au soignant. Le manque de connaissance sur la MHJ rend plus difficile la recherche d’un sens à ce qui arrive. Ces faits engendrent des difficultés d’attribution considérables quand les parents s’efforcent d’expliquer le comportement de leur enfant. Cela commence souvent par la supposition que l’enfant « normal » se comporte mal plutôt que les problèmes soient causés par la maladie.

Discussion

Il a été présenté dans cet article une analyse qualitative détaillée, à partir  des témoignages des parents, de leur expérience avec leurs enfants atteints de MHJ concernant les caractéristiques essentielles qui les affectent.

Nance et le groupe de test américain de la MH ont établi différentes catégories des caractéristiques de la MHJ de la première décennie comprenant la baisse des performances scolaires, les attaques d’apoplexie,  les dysfonctionnements moteurs oraux, la rigidité musculaire et les troubles de la démarche. Cette étude ajoute une description de ces symptômes tels que perçus et décrits par les parents. Cette prise de conscience est un processus très graduel car l’apparition des symptômes peut arriver lentement. Les parents ont souvent l’impression que quelque chose ne va pas bien avec leur enfant avant que le diagnostic ne soit posé, et c’est parfois aussi perçu par le personnel enseignant.

Des parents différents ont tendance à parler de problèmes initiaux différents, par exemple quelquefois ce sont les performances scolaires, d’autres fois les dysfonctionnements moteurs. Ce processus graduel de prise de conscience a déjà été rencontré pour d’autres maladies du jeune enfant ( épilepsie, fièvre). Cependant cette étude illustre en détails la prise de conscience lente qui arrive avec la MHJ. 

Il est intéressant de noter que dans au moins 2 cas, qu’après une période d’incertitude, le sentiment que la cause est la MHJ arrive vite, presque spontanément aux parents , et dans ces 2 cas (Fiona et Phil) les mères n’avaient aucune expérience antérieure de la MH parce qu’elles avaient perdu contact avec le père malade avant qu’il ne soit clairement atteint. Ceci suggère que malgré un manque d’expérience, ces mères sont empreintes d’un modèle virtuel de la MH de ses signes et symptômes, et s’y réfèrent quand toutes les autres explications deviennent caduques.

Les parents témoignent en principe des symptôme qui correspondent à la triade des altérations connues de la MH chez l’adulte (troubles moteurs, dérangement affectif, altération cognitive) bien que leur manifestation puisse être différente. Dans le cas des symptômes moteurs, les familles parlent souvent de lenteur de mouvement et de rigidité plutôt que de chorée, ce qui confirme que la représentation clinique de la MHJ est souvent différente de celle de la MH. Sur les 10 familles, 5 décrivent des attaques épileptiques qui, bien que rares chez l’adulte, sont assez courantes chez les plus jeunes atteints de MHJ.

Les parents ont cru que la douleur gênait terriblement la qualité de vie de leur enfant, ce qui s’est vu aussi pour d’autres maladies telles la paralysie spasmodique. Cependant nous ne devons pas tirer de conclusions hâtives sur la qualité de vie des enfants atteints de MJH à partir des témoignages des parents. Dans une analyse systématique des études comparant les évaluations des parents et des enfants sur leur qualité de vie, Eiser et Morse concluent que les parents et les enfants sont d’accords pour les caractéristiques observables des conditions  mais le sont beaucoup moins pour les caractéristiques plus subjectives telles l’impact social.  Et bien sûr il est reconnu que la douleur est difficile à quantifier de façon objective. Par exemple il se peut que les parents sous-estiment la douleur ressentie par leur enfant et son impact sur la qualité de vie. Il a été montré que pour des enfants atteints de spina bifida, les parents des enfants les plus jeunes sous estimaient beaucoup la douleur de leur enfant ; il a été conclu que ses enfants se plaignaient de douleurs peu prises en compte et non traitée. L’opposé est aussi vrai et les parents peuvent percevoir la douleur avec des conséquences psychologiques négatives plus grandes et un impact sur la qualité de vie de leur enfant plus important que la réalité. Cependant la difficulté à déterminer l’amplitude de la douleur est liée au fait qu’elle peut seulement augmenter la détresse ressentie par les parents eux mêmes.

Les problèmes de comportement étaient particulièrement difficiles à appréhender pour les parents car leur étiologie était souvent ambiguë en raison de leur inconsistance et parceque les parents étaient incapables de normaliser leur expérience. Les parents percevaient en plus des réactions négatives venant des autres. Bien que la MHJ soit une maladie rare, on estime qu’à peu près 10 à 20 % des enfants des pays occidentaux souffrent de troubles chroniques dont 1 à 2 % sont sévères, la MHJ peut avoir des ressemblances avec ces maladies. Les problèmes comportementaux sont fréquemment rapportés chez les enfants invalides. Les problèmes comportementaux chez les enfants et les adolescents avec une invalidité représentent 40 à 50 % des cas, et dans un étude récente sur 34000 enfants invalides, 66% présentent des problèmes comportementaux sévères ou modérés. En analysant les problèmes comportementaux chez les enfants invalides Woolfson met en évidence la même ambiguïté sur l’origine des problèmes comportementaux que les parents de notre étude, suggérant ainsi que la confusion générée par les problèmes comportementaux n’est pas réservée aux parents des enfants atteints de MHJ. Une discussion graphique de cette difficulté est donnée dans une étude sur des parents d’enfants atteints de TDAH (Trouble Déficitaire de l’Attention avec Hyperactivité). Du point de vue des parents, lorsque des problèmes comportementaux apparaissent au cours d’une maladie , son management devient bien plus complexe. Et comme nous l’avons vu dans notre étude, témoigner et s’occuper de problèmes comportementaux est une source particulière et multi facette  de détresse pour le soignant. Les symptômes physiques sont aussi difficiles à expliquer. Le manque de connaissance laisse à penser que les problèmes comportementaux associés à la MHJ font partie de la normalité. Par exemple, nous avons vu la mère de Fiona commençait par discipliner sa fille comme elle l’aurait fait pour ses sœurs, pensant que son comportement était une réaction normale de l’adolescence. Elle se le reprocha beaucoup lorsqu’elle réalisa que ce comportement était une conséquence de la maladie.

La complexité des problèmes comportementaux fait qu’une étude détaillé longitudinale de suivi serait nécessaire. Cela aiderait à reconnaître les indicateurs précoces des problèmes comportementaux ce qui permettrait une reconnaissance plus précoce de la MHJ. Cela procurerait plus d’indications sur le comportement des parents confrontés avec une MHJ naissante et ainsi les aider à la reconnaître.

Il a été aussi mis en évidence la nature dynamique du processus de développement lent mais inéluctable de la MHJ. L’incertitude générique des parents lors du développement d’une maladie grave de la jeunesse a été rapportée pour d’autres maladies, par exemple l’étude de Cohen sur des familles confrontées à des maladies mortelles de la jeunesse. Ceci se rapproche de ce que l’on a vu dans notre étude c’est à dire qu’il y a un ressenti phénoménologique des parents cherchant à décrire et à trouver un sens aux symptômes de leur enfant, il y a aussi un ressenti phénoménologique de la propre détresse des parents face à ces symptômes. La détérioration inéluctable de l’enfant et les changements continuels en résultant peuvent être ressentis comme une tension continuelle sur les parents, ce qui peut avoir un impact négatif sur eux. Ceci a été illustré dans de nombreux témoignages qui mettent en évidence le dramatique impact physique de la maladie sur l’enfant et sur le soignant qui partage les difficultés physiques de son enfant. L’impact sur la famille est le sujet d’un autre article tiré de cette étude (en soumission). Il sera bien sûr utile de compléter cette étude avec une étude sur les enfants atteints de MHJ eux mêmes.

Un commentaire sur la validité

Il y a eu de grandes discussions sur les critères appropriés pour déterminer la validité des recherches qualitatives. Nous trouvons les suggestions de Yardley particulièrement appropriées. Elle présente une plage de travail afin de répondre à 3 constructions principales. Nous arguons que notre étude montre une sensitivité au contexte en basant nos revendications sur les témoignages verbaux des participants. Notre engagement et notre rigueur est assurée par la réalisation d’entretiens en profondeur avec les participants et par l’emploi systématique de procédures. Nous avons aussi conduit des mini audits indépendants à différentes étapes de l’analyse. Nous espérons que notre recherche aura un impact et nous espérons que les lecteurs la trouveront utile : elle offre un matériel précoce sur la phénoménologie de cette maladie particulière, facilitant la comparaison entre cette maladie et l’expérience professionnelle et personnelle des lecteurs ; encourageant les cliniciens à trouver les meilleurs moyens d’aider les familles  touchées par la MHJ.

Conclusion

Cette étude a utilisé une méthodologie particulière afin d’établir les symptômes d’une maladie génétique particulière. Vu la rareté de la MHJ cette étude est une approche utile car elle présente en détails les symptômes de la MHJ tels que les perçoivent les parents. Elle va aider les cliniciens à reconnaître les symptômes de la MHJ identifiés par les parents et elle donne une connaissance de l’impact de ces symptômes sur l’enfant et sa famille, permettant à celle ci de mieux les supporter. Comme Hayden l’a déjà indiqué, le manque de connaissance de cette forme de désordre a conduit à un taux élevé de mauvais diagnostics initiaux, ce qui a posé des problèmes additionnels aux familles touchées. Les indications présentées ici vont aider à la compréhension des signes précoces de la MHJ tels que les parents les décrivent. De plus nous avons inclus dans notre étude une forte proportion de participants cibles du Royaume Uni, ce qui signifie que les résultats sont plus représentatifs des familles touchées par la MHJ que ce qui peut être trouvé dans des travaux qualitatifs exploratoires. Une approche qualitative de ce sujet nous a permis de remarquer le manque important d’études des aspects psychologiques de la MHJ dans les publications scientifiques, ce qui est pourtant vital pour les cliniciens qui sont susceptibles d’aider les familles et trouver les traitements adéquats.
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