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Définition de CADASIL

Le terme CADASIL est I'abréviation de « Cerebral Autosomal Dominant
Arteriopathy with Subcortical Infarcts and Leukoencephalopathy », que
Fon peut traduire par « artériopathie cérébrale autosomique dominante
avec infarctus sous-corticaux et leucoencéphalopathie ».

CADASIL est une maladie des petites artéres, responsable uniquement
de symptdmes neurologiques. En 1995, le géne Notch3, responsable
de la maladie, a été identifié sur le chromosome 19. Cette découverte a
permis la mise au point d'un test génétique pour réaliser le diagnostic
de la maladie.

Fréquence

La fréquence exacte de CADASIL dans la population n'est pas déterminée,
elle est largement sous-estimée. Plusieurs centaines de familles ont été
identifiées dans le monde.

La maladie concerne autant les hommes que les femmes et touche en
moyenne une personne sur deux née d'un parent atteint.

Symptéomes

Les principaux symptémes de la maladie peuvent étre :

- des accidents vasculaires cérébraux (AVC), appelés communément
« attaques », qui se traduisent par des signes neurologiques d'installation
brutale (paralysie de la moitié du corps ou hémiplégie, difficultés de la
parole, troubles de I'équilibre...);

- des crises de maux de téte parfois sévéres et souvent associés a
des signes toujours régressifs comme des troubles de la vue ou un
engourdissement de la moitié du corps;

- des épisodes de dépression ou plus rarement d’agitation;

- de I'apathie;

- des troubles de |la mémoire ou un ralentissement intellectuel,
souvent associés a des difficultés de déplacement, apparaissent apres
plusieurs années d’évolution de la maladie, le plus souvent aprés 'age
de 60 ans.

Ces manifestations peuvent apparaitre en I'absence d’hypertension
artérielle ou d’'une augmentation du cholestérol.

Evolution

Les symptémes de la maladie apparaissent a I'age adulte. Son évolution
est extrémement variable d’'un individu a l'autre, parfois au sein d'une
méme famille.

Diagnostic

Le diagnostic de la maladie est basé sur I'lmagerie par Résonance
Magnétique (IRM) du cerveau montrant des anomalies de la substance
blanche, qui sont retrouvées chez tous les patients ayant eu des symptdmes
de la maladie. Ces anomalies n’'étant pas spécifiques de CADASIL, le
diagnostic doit étre confirmé par un test génétique qui ne peut étre réalisé
gue dans un centre spécialisé.

Traitement

Actuellement, il n'existe pas de traitement de la maladie elle méme. Les
médicaments prescrits sont utilisés pour diminuer les symptémes et
accroitre le confort des patients. La rééducation neurologique, la
kinésithérapie, l'orthophonie sont essentielles pour améliorer I'état de
certains patients aprés un AVC. Le soutien psychologique du malade et
de sa famille est indispensable.

L'espoir d’un traitement préventif de la maladie repose sur la poursuite et
le développement des travaux de la recherche dans les domaines
clinigue (essais thérapeutiques, suivi des patients) et fondamental
(génétique, biologique).

Carte médicale, urgences, site officiel

Carte médicale : les malades peuvent demander a I'association la carte
médicale gratuite, congue etvalidée par I'équipe médicale du CERVCO et
éditée a leur intention. Elle est précieuse, car elle permet d’aider les inter-
venants médicaux lors des interventions d’urgence.

Le site « www.orphanet-urgences.fr » est facilement accessible au per-
sonnel médical pour un meilleur diagnostic.

Le site Internet de la Haute Autorité de la Santé (HAS) permet aux méde-
cins d’obtenir toutes les informations disponibles sur la maladie.

« www.has-sante.fr/portail/jcms/c_1069510 »

Pour rompre l'isolement des malades
et des personnes qui leur sont proches,

aidez-nous en soutenant /
CADASIL France



