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. Inttoductionon: y

LOoat axi e par d®fi cit 1 s AVED »est une ataxie haréditairektres rare etsévétg entoatnancuntroubl e de | 0®qui |l 1 bre et de | a
Elle se manifeste par une neurodégénérescence progressive des voies nerveuses allant du cervelet a la moelle epiniere
ElIl e est associ ®e ~ un d®faut dans | a prot ®i ne de t #toaapkefoetransfedproteinfparte pur etbras long dWRchr@mosaned ®
(8013.1-gq13.3) (1)
El l e est tr s similaire dans ses mani festations ~° | 606 a&REDRIEEHIdkE»F REI DRI ECH ce qui l ui v,
v = # \

Cas cliniquez: y
Nous rapportons dans cette etudelecasdoune J eune fi1ll e, qul pr®sente un syndr omacitecs@eée em bimmihesEu x pr ®d o mi n
|| sOagilt d A 3Mand aéhlwatai®, Originaire et demeurant a SKIKDA sans profession, elle nous a été adressée pour prise en <c¢charge (PEC)

cerébelleux par déficit en vit E, aux ATCD de goitre toxigue sous traitement medical.

Le d®but de | a symptomatol ogi e remonte ~° 2009, mar qu® par | caw et glulodtiidore nmreo  rAe/D9 1 sal |
marche, motifs pour lesquels la patiente consulte en ambulatoire ou un bilan a été demande « EMG ; scanner cérébral ; bilan biologique standard » revenus tous sans
particularité et aucun traitement ne fut prodigué.

Si X mois apr s, |l a patiente a pr®sent® une exacerbation des t rdesweérfigessrotat@resiamenanala patiente a v
consul ter au service de neurologie EPH SKI KDA 0% un autre bilan fut demand® ~ savol:r

Le diagnostic de AVED a ®t ® r etetlapatiaht®a atamiselsouls yratenventt atnkl 2rcp 3X&) [iis |la patiente a été orientee a notre niveau pour
reéducation fonctionnelle 06 mois apres la découverte de sa maladie.

LOexamen clinique de | a patiente ° son hospitalisation dans notre s
Un SYNDROME CEREBELEUX fait de :
@ Ataxie cinétigue surtout des membres inferieurs (MIl) faite de: dyskinésie, hypermétrie ; dyschronométrie et une

asynergie. 5 :
@ Ataxie statique : mar qu®e par | o®l argi ssement du polygone de sustentati on uﬁ? |
@ Troubles associés : aréflexie des Ml ; tremblements du chef, des nausees et des vertiges rotatoires |
Un SYNDROME PYRAMIDAL : fait de Babinski bilateral
Un SYNDROME CORDONAL POSTERIEUR: f a I thypopallestieésie ;

Des SIGNES OCULAIRES: pt osi s avec paralysie de | 6abduction de | 011l gauche
Sur le plan fonctionnel : possibilité de retournement au lit mais géneé par les vertiges avec positions assise et debout non acquises.
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Conduitéz a teniry et évolutiomn: y

Notre contutteattemreéiait:

Apr s avis sp®cialil s®s de neurol ogl e, doORL et d | s e ¢
antivertigineux et a b®&n®fi ci1 ® doune prise en c¢ha | ONnNeEe
objectifs: travail des transferts, travail de | o®qui | I e .
Les moyens utilisés étaient : |l a ki n®si1 t h®r apil e, | 0ergot h®r api e, en
psychologique. o
Travail de la 0 NJ SYSyph bt f¢
coordination

' @cFu@ha:f dzii A 2 VY

Disparition des vertiges rotatoires et des nausées ce qui a facilité la reéducation fonctionnelle.

. es retournements au I i1t sont devenus possi bl es
_a position assise equilibree était acquise vers |la 3eme semaine.

_a position quadrupédie equilibrée était acquise vers la 5eme semaine.

Nette diminution des tremblements du chef.

Possi bilit® de manger seule, de sohabill er seul e.
[ QSljdzAt AONBE $y | Entralnementamarchersan
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Discussion
LOAVED est une mal adi e grave du syst me nerveux, touche essentpapeddreanetntc Hez IfGaem fl d nets
absence de traitement cette mal adi e conduili #80ans.(2)01r ncapaci t® de | a marche vers | 0©ge de
dans notre cas, le début de la maladie était plustardif« © | 60 ©ge e e28 |l dnxncapacit® de | a ama«’c hledb @8peinscheppar ue apr s 3

Les caracteristiques et la sévérite de I'AVED varient beaucoup entre familles presentant des mutations differentes du gene TTPA. Les manifestations cliniques sont |'ataxie (98
%), |'atteinte de la sensibilité vibratoire (86 %), |'aréflexie (85 %) et |la dysarthrie (78 %). Une cardiopathie est associée dans 20 % des cas (2,3)
un syndrome dysmorphique (pied creux et cyphoscoliose) ,la rétinopathie pigmentaire et la surdité sont rarement trouves(4).

En plus de | a majorit® des sympt!mes sus ciIt®s notre pati ent daucghe & des grandy vefdiges mtat®irea.n pt
La prise de vit E par volie oral e, chaque Jour et 7 Vvi e ctocgogheroltpauelesladultésretadDnig&kgnadempoidsgpeur IEsO A
enfants). Il est recommandé d'accompagner cette prise par |I'absorption de repas contenant des matieres grasses, il permettraitde - r al ent i r | 0®vol uti on

regresser certains symptomes neurologiques(4).

Dans notre cas, la patiente a interrompu son traitement a plusieurs reprises en raison des effets secondaires ; ce qui expliquel 6 aggr avation du tabl eau
_e traitement médical doit étre obligatoirement associé a une réeducation progressive qui se base sur la réepétition des gestes, la méthode des essais et des erreurs qui facilite

0 a-argamisation des mouvements, la pratique centrée sur la tache a accomplir (5)

Chez notre patiente, |l a r®education est parfois g°n®e par | O e@Rrnaecle rdobeatliao np adteise nttree nubd oevtn
psychothérapie de relaxation.

Conclusion :

U1l 6at axi e par d®festane pathiolsgrelh@édedegéndrative Hu systeme nerveux central bruyante par les signesclini ques qgquobell e repr ®sent
ses conséquences socioprofessionnelles, un dosage de la vitamine E sanguin permet le diagnostic precoce de cette maladie.

U Le diagnostic d'AVED est interessant pour I'enquéte familiale qui permet de débuter la substitution en vitamine E chez les apparentes a la phase pré symptomatique.

U sa prise en charge est multidisciplinaire. La prise précoce de la vitamine E par voie orale et a vie coupléee a une réeducation fonctionnelle efficace basee sur la répétition
des gestes et le travail contrerésistanceen t enant compte de | 60®t at psychi que du mareuderégpessiomeetla maade. mei | | e L
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