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Le Diagnostic ++

v Ecouter les patients et/ou familles en errance diagnostique

v’ Mettre en jeu les moyens diagnostics :
- Histoire familiale
- Histoire personnelle
- Examen clinique
- Analyses génétiques orientées .

v’ Progrés ++ des analyses génétiques : NGS : Séquencage Nouvelle Génération



v Compréhension de la maladie, du handicap , « mettre un nom »

v’ Meilleure « reconnaissance sociale » = > Meilleure prise en charge

v Traitement?

v’ Conseil génétique



Maladie de USHER

Surdité puis déficience visuelle « qui ne se voit pas »



Quand pas de diagnostic?

Tout faire pour « reconnaissance sociale »

« C’est une maladie rare, le plus souvent génétique, dont on a pas identifié
la cause »

S’assurer de la bonne prise en charge;

orienter vers « les bons professionnels, les bonnes structures »



