
PHASES Premiers symptômes Diagnostic Traitement Suivi

Maladie

- Les premiers symptômes ne sont pas très 
spécifiques. Ils peuvent inclure des difficultés à 
marcher ou à courir, une raideur des muscles de la 
jambe ou des difficultés à contrôler les mouvements 
de la jambe.
 
- Les symptômes peuvent apparaître à n'importe 
quel âge, mais le plus souvent ils se manifestent soit 
dans l'enfance, soit chez les adultes âgés de 30 à 50 
ans.

Diagnostic de la PSH

- La PSH regroupe de nombreux types de maladies. 
Plus de 90 types ont été identifiés et ce nombre 
augmente chaque année. Les différents types de PSH 
présentent des schémas héréditaires, des âges 
d'apparition, des symptômes et des taux de 
progression différents.
- Les erreurs de diagnostic sont fréquentes. La PSH a 
été diagnostiquée par erreur comme étant la 
paralysie cérébrale, la sclérose en plaques, l'ataxie, 
l'arthrite, la dystrophie musculaire, d'autres types de 
maladies du motoneurone et bien d'autres 
affectations.

Symptômes non moteurs

- Les autres symptômes sont souvent les suivants : 
problèmes urinaires ou intestinaux, douleurs, 
dépression, fatigue, spasmes et problèmes de peau.
 
- Les symptômes de types moins courants de PSH 
peuvent inclure : difficultés d'apprentissage, 
problèmes d'élocution/d'audition/de vision, 
démence, ataxie et atteinte de la partie supérieure 
du corps.

- Les facteurs non liés à la PSH peuvent être 
importants (dépression, isolement, solitude, etc.), 
mais ils ne sont souvent pas abordés lors du 
diagnostic ou des rendez-vous médicaux 
subséquents.

- Les symptômes évoluent généralement lentement 
sur plusieurs années et de nouveaux symptômes 
peuvent apparaître au fil du temps. Les variations 
quotidiennes des effets des symptômes peuvent 
être plus importantes que la progression annuelle de 
la PSH.

- La physiothérapie et/ou les étirements sont 
importants. En fonction des symptômes, il existe des 
traitements pour la spasticité, la douleur, les 
problèmes de vessie et d'intestin et la dépression.
Les personnes atteintes de la PSH peuvent avoir 
besoin d'aides à la mobilité qui évoluent avec le 
temps.

- Les personnes atteintes de la PSH peuvent avoir 
besoin d'apporter des changements importants à 
leur vie professionnelle ou à leur domicile.

- À domicile, les personnes atteintes de PSH peuvent 
avoir besoin de faire installer des rampes ou des 
barres d'appui. Si elles ont besoin d'un fauteuil 
roulant, elles peuvent avoir besoin d'une salle de 
bains transformée en salle d'eau, d'aides pour 
monter et descendre les escaliers, d'aides pour 
passer d'une chaise à l'autre et d'un lit à l'autre. Elles 
peuvent également avoir besoin de modifications 
dans la cuisine.

- Au travail, il se peut que les personnes ne soient 
pas en mesure d'assumer leur rôle à mesure que 
leur PSH progresse. Ils peuvent avoir besoin 
d'ajustements physiques pour pouvoir continuer. 
Enfin, il se peut qu'elles doivent modifier 
radicalement leur carrière pour conserver leur 
liberté financière.

Clinique

Gamme de symptômes (liste incomplète)

- En clinique, les symptômes souvent observés chez 
les personnes au début de leur parcours de PSH sont 
des problèmes de marche, de trébuchement et/ou 
d'équilibre. Les personnes atteintes de la PSH 
peuvent ressentir de la fatigue, des douleurs, des 
problèmes de vessie ou une humeur maussade sans 
se rendre compte qu'il pourrait s'agir de symptômes 
de la PSH.

- Des examens sont nécessaires pour confirmer le 
diagnostic. Le Réseau européen de référence a 
produit un diagramme de diagnostic pour la PSH. 
https://www.ern-rnd.eu/wp-
content/uploads/2019/02/ERN-RND-Diagnostic-
Flowchart-HSP_final-1.pdf

Gestion personnalisée des symptômes moteurs et 
non moteurs

- Référence des personnes atteintes de la PSH à 
différents centres experts en fonction de leurs 
besoins et de leurs symptômes.

- Le plan devra être modifié au fil du temps, en 
fonction de l'évolution de la maladie et des 
symptômes.

- L'éventail des spécialistes dépendra des 
symptômes moteurs et non moteurs spécifiques, et 
peut inclure : un soutien auxiliaire pour la 
déambulation ; une évaluation orthopédique pour 
les déformations secondaires de la colonne 
vertébrale et des pieds.

- Les personnes atteintes d'une PSH auront 
probablement besoin de conseils pour contrôler la 
douleur, gérer la fatigue, améliorer le bien-être et 
faire face à l'incontinence ainsi qu'aux urgences 
vésicales et intestinales.

Suivi personnalisé

- Bien qu'il existe des schémas généraux pour des 
types spécifiques de PSH ou pour des groupes d'âge 
spécifiques, il est difficile de prédire l'évolution de la 
PSH pour un individu donné. Il est difficile de 
répondre à des questions telles que "quand aurai-je 
besoin d'un fauteuil roulant" ? 

- Un suivi régulier est utile et les plans de prise en 
charge doivent être adaptés de manière 
personnalisée, en particulier lorsque les symptômes 
évoluent au fil du temps.

- Les plans devront être soutenus et acceptés par la 
personne atteinte de PSH, et celle-ci devra être en 
mesure de comprendre comment les décisions 
prises en matière de traitement/gestion des 
symptômes peuvent l'aider à l'avenir.

Patient Journey Paraplégies Spastiques Héréditaires (PSH)

- Un diagnostic clinique de la PSH peut être posé après avoir exclu une série d'autres pathologies. Le 
diagnostic clinique est généralement basé sur une série de tests et/ou un examen IRM du cerveau et de la 
colonne vertébrale.

- Un diagnostic génétique de la PSH est disponible, mais les résultats peuvent ne pas être définitifs. Bien 
qu'il existe des tests génétiques fiables pour la majorité des types les plus courants de PSH, les principaux 
problèmes liés aux résultats des tests sont les suivants :
          - il se peut qu'il n'existe pas de test génétique pour ce type de PSH 
          - il n'y a pas forcément de preuve que la mutation trouvée est associée à la PSH
          - les tests génétiques présentent un déficit de diagnostic de 30 à 40 %.
Si le diagnostic génétique est posé, la procédure est simple. Les membres de la famille doivent se voir 
proposer des conseils. Des tests prédictifs peuvent être proposés. 

- Il peut y avoir un chevauchement clinique et/ou génétique avec d'autres pathologies.



Plan à envisager : générations
futures, changements au travail,
modifications à la maison.
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PSH!

Diagnostic clinique après
un diagnostic génétique.

ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT

L'exclusion d'autres affections
peut se révéler douteuse.

Aucun remède existe, seuls des
traitements symptomatiques sont
disponibles. Des recherches et
des essais cliniques sont
nécessaires.

PSH

De nombreux professionnels
de la santé connaissent mal
la PSH.

PSH!
H H

- Augmenter la certitude du diagnostic
- Référence de personnes atteintes de la PSH vers différents centres
d'expertise

- Sensibilisation et prédiction de tous les aspects de la PSH

PSH!
H H

- Les cliniciens devraient être en mesure de diagnostiquer la PSH et connaître les experts vers
lesquels orienter les personnes atteintes de PSH.

- Soutien aux personnes atteintes de PSH après le diagnostic, y compris la physiothérapie
et les étirements.

- Fournir des informations et des options de traitement aux personnes atteintes de la PSH.

Suivi régulier. Le plan personnalisé
évolue au fil du temps.

Les symptômes précoces peuvent
inclure des problèmes d'équilibre
et des trébuchements.

Symptômes possibles : fatigue,
problèmes urinaires, douleurs,
dépression, spasmes, troubles
cognitifs.

Les premiers symptômes sont
souvent vagues et non
spécifiques.

Depuis
l’enfance

jusqu’à 30-50 ans

Plus de 90 types de maladies
différentes. Les erreurs de
diagnostic sont fréquentes.

PSH

Comprendre comment accepter
la vie avec la PSH.

Encourager les patients à
maintenir une routine d'activité
physique. Assurer une meilleure
qualité de vie.

Fournir des informations sur les
réseaux de soutien, la recherche
en cours et les registres existants.

Tous les patients ne veulent pas
nécessairement planifier le futur,
un soutien personnalisé est donc
essentiel.

Progression lente des symptômes.
De nouveaux symptômes peuvent
apparaître.

Variation des effets des
symptômes d'un jour à l'autre.


