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Colloque en sciences humaines et sociales, par la Fondation d’entreprise IRCEM 

Vivre avec une maladie rare 
Les défis de la prise d’autonomie 

Jeudi 30 janvier 2020 

Compte-rendu par l’Association Française de l’Atrésie de l’Œsophage, partie 2 : 
« Améliorer le parcours de vie des malades et de leurs proches : la transition 

de la pédiatrie à la médecine adulte » 

 
1/ Ouverture du colloque 
 

a. Présentation de la Fondation d’entreprise IRCEM 
JEAN-CHARLES GROLLEMUND - directeur général de la fondation IRCEM 
  
Les 5 piliers de l'IRCEM : retraite - mutuelle - prévoyance - action sociale - prévention 
Dans chacun de ces domaines, l'IRCEM a une politique d'action sociale, individuelle et collective, avec 
un budget de plus de 15 millions d'euros par an pour la politique d'action sociale. 
 L'objectif final est d'éviter la réalisation des risques, pour une optimisation de l’espérance de 

vie sans incapacité. 
  
La raison d'être de la fondation IRCEM, et sa valeur ajoutée, c’est : optimiser l'espérance de vie sans 
incapacité de ses publics. Vivre le mieux possible, le plus longtemps possible et à domicile. 
 Les 4 valeurs du groupe : 

• Ambition 
• Performance 
• Respect 
• Solidarité 

  
Les valeurs sont de deux sortes : entrepreunariales et humanistes 
  
L'objet de la fondation d'entreprise Ircem : le soutien de toutes les actions qui permettent de bien 
vivre au sein de la famille relevant notamment de la prévention, du bien-vieillir, du handicap, de la 
lutte contre la dépendance, et du maintien à domicile. 
 
Depuis la création de la Fondation IRCEM : 1 800 000 euros de soutien financier au total, sur les axes 
prioritaires maladies de Parkinson et Maladies rares. 
  
Le parti pris de la fondation est la recherche en sciences humaines et sociales. 
 

b. Pourquoi soutenir la recherche en sciences humaines et sociales ? 
NATHALIE COULON – Présidente de la Fondation d’entreprise IRCEM 
  
La santé est un résultat des conditions sociales, culturelles et génétiques de la personne, elle diffère 
et évolue en fonction de ces conditions. 
  
Dans le cas d'une maladie rare, la personne va rencontrer des obstacles mais pas seulement en santé 
physique : aussi psychique, mentale et sociale. 
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Aussi, on peut être en mauvaise santé mais faire en sorte d’améliorer la qualité de vie générale. 
  
4 champs des sciences humaines et sociales (SHS) sont porteurs aujourd'hui : risques individuels et 
collectifs, handicaps, biotechnologies, évolution du système de santé. 
 
Les chercheurs en SHS sont donc légitimes à aborder ces thématiques. 
  

c. Le rôle de la Fondation pour le soutien aux patients, aux familles et aux aidants 
DANIEL SCHERMAN – Directeur de la Fondation Maladies Rares 
  
Au total : 3 millions de personnes sont touchées par une maladie rare en France. 
Mais ce chiffre est sous-estimé, car les familles et les aidants sont aussi touchés. Donc le nombre de 
personnes concernées vaut au moins le double, voire le triple, soit près de 9 millions de personnes 
directement concernées par une maladie rare (l’individu + sa famille proche). 
  
2/ Améliorer le parcours de vie des malades et de leurs proches : la transition de la 
pédiatrie à la médecine adulte 
 

a. Grand témoin 
MANON PICCHI – référente adolescents-jeunes de l’association POIC, invitée en tant que patiente-
experte 
  
Manon Picchi a le syndrome POIC. Elle a subi 15 chirurgies digestives. 
  
Retour sur son enfance : 
1994 : poche de colostomie, gardée pendant 15 ans 
6ème bougie à l’hôpital, après plus d’un an passé là-bas 
Nutrition entérale 
Suite à l'échec de la nutrition entérale, nutrition parentérale "à la carte" 
 
Manon a appris à collaborer avec les équipes médicales, elles mêmes ont toujours expliqué les soins. 
Ça a lui a permis de développer son esprit critique. 
 
Elle a passé son brevet des collèges à l'hôpital. 
  
2009 : fermeture de la poche de colostomie. 
 
À 18 ans, elle a pris l'initiative de présenter un protocole d'auto soins à son équipe médicale, pour 
gagner en autonomie. Ça fait maintenant 10 ans qu'elle est sa propre infirmière. 
  
2011 : année du bac passée à l'hôpital. Admise au bac sciences techno sanitaire et social. 
 
2012 : année du changement, transition et passage à l'adulte. 
Elle était dans un climat de confiance et familier, elle freine de pleins pieds par peur de le quitter, de 
quitter les soignants habitués à elle et à son cas. Elle ne veut pas intégrer le service "adulte", où les 
patients ont pour la plupart le triple de son âge. 
  
Elle a été « larguée dans l'océan ». 
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Plus tard, elle a orienté ses études en bts diététique, mais elle a raté ses études, suivre était trop dur 
par rapport à sa santé. Elle a eu des difficultés à mener sa vie professionnelle en tant que personne 
handicapée reconnue (perte de salaires). 
  
Elle a validé son DU en démocratie de la santé pour représenter les usagers, car elle voit le manque 
de patients experts. Elle est convaincue que le patient développe une connaissance fine de sa 
maladie, il peut ainsi devenir une personne ressource pour les autres. 
  
Elle souhaite un progrès en démocratie de la santé, et que les « patients experts » soient reconnus. 
 

b. Témoignage vidéo : qu’est-ce que la transition ? 
  
Projection de vidéos témoignages de la plateforme « La Suite », à l’Hôpital Necker enfants malades, 
pour la transition à l’âge adulte 
 
Passer d'enfant malade à adulte malade : c'est ça qu'on appelle, la transition. 
 

c. Projet de recherche « devenir adulte avec une anomalie du développement » 
  
LAURA SILVESTRI – Docteur en anthropologie sociale et ethnologie 
 
Objectifs du projet : étudier les obstacles et facilitateurs récurrents pour l'accès à une vie adulte 
satisfaisante. 
 
3 anomalies choisies : trisomie 21, délétion 22q11, syndrome Williams et Beuren 
  
Dans cette étude, le handicap est défini comme des obstacles rencontrés dans environnements, 
familiaux, scolaires, éducatifs etc., et comme un empêchement de la participation sociale. 
  
2 préoccupations : 

- Quelle place en tant qu’adulte ? 
- Quel sera le type de lieu de vie ? 

  
Questionnement sous-jacent : la préoccupation des parents. Comment assurer le bien-être de 
l'enfant quand ils ne seront plus là ? 
  
Résultats de l’étude, propos des parents des malades, et des malades : 
L'idéal c'est que les enfants puissent rester à l'école ordinaire, forte importance de rester dans le 
milieu ordinaire pour les parents. 
ESAT : une possibilité non acceptée par certains jeunes et inaccessible à d'autres. Il existe une fort 
culpabilité liée au non travail, du côté des parents et des malades. Les sentiments sont partagés tant 
en milieu ordinaire qu'en milieu protégé (avec les parents/aidants, ou en institut spécialisé). 
Certains jeunes ont vécu des expériences positives, certaines fois avec une participation sociale 
effective en milieu ordinaire. 
Mais, après avoir fait un stage, un jeune a préféré aller en milieu protégé, car il y avait pour lui plus 
de facilité à établir des liens avec ses pairs. 
Par contre, il y a aussi eu des jeunes choqués par l'expérience en ESAT, confrontés à des personnes 
avec handicaps plus importants, avec lesquels ils ne se sentent pas assimilables. 
  
En milieu ordinaire, les dispositifs en faveur des personnes handicapées, ou les contrats aidés avec le 
soutien d'associations a plutôt été des expériences positives. 

http://www.la-suite-necker.aphp.fr/messages/#_temoignages
http://www.la-suite-necker.aphp.fr/messages/#_temoignages
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Quand les personnes se font soutenir par les associations, elles ont plus de facilité à accéder au 
milieu ordinaire. 
 Quand les jeunes ne sentent pas aptes à travailler : le vécu est très difficile pour les parents qui 
considèrent ça comme un échec. Ils sentent qu'on peut le leur reprocher. Souffrance surtout chez les 
parents. 
  
Concernant le lieu de vie, la priorité est la capacité à payer un loyer. 
Il y a une dialectique entre protection et contrôle : certains ont déjà essayé de vivre en internat, ou 
hors du logement ordinaire, quelques nuits, mais jamais longtemps. 
Les lieux de vie sont souvent mixtes : milieu ordinaire et protégé. 
 
Les personnes qui vivent et travaillent en milieu ordinaire vivent des situations de souffrance assez 
importantes. 
 
Les expériences en internat et foyer sont en fait considérées comme des étapes. Mais le manque 
d'intimité, et les règles en commun créent des difficultés. En même temps ça les contraint, et ça les 
soumet à un certain rythme. Dans certains cas, la famille s'oppose à ce que leur enfant quitte le foyer 
familial, car elle considère ça comme un abandon. 
  
Demi-journée de restitution : 
Les résultats de l’étude ont été présentés aux familles sont forme d'ateliers de discussion, puis avec 
un spectacle qui raconte l'annonce du diagnostic à une famille. 
  
Retombées du projet : 
Prise de parole par les jeunes, qui n'en avaient pas encore eu l'occasion 
Rencontres et retours d'expérience entre les parents 
 
Et comme synthèse : confirmation de l'importance des dimensions de santé psychique et sociale des 
jeunes et familles lors du passage à l'âge adulte.  
  
FLORENCE ROY BACONNET – Directrice réseau de santé maladies rares  
  
Le réseau de santé maladies rares Méditerranée - existe depuis 10 ans en région Occitanie 
(Montpellier). 
  
Ce réseau permet de répondre aux demandes des patients et des professionnels, c’est un lien entre 
la vie et l'hôpital, qui accompagne dans des parcours compliqués. Il propose aussi des 
formations/sensibilisations aux maladies rares aux professionnels de santé et aux personnes qui ne 
connaissent pas ou peu les maladies rares. 
  
L’équipe est composée de médecins, d’assistantes sociales, qui font ce travail à la demande des 
personnes qui appellent. Ils sont tous très sollicités, et sont contents de savoir qu'il y a des 
fondations qui existent pour financer leurs projets. 
  
Pour faciliter le passage à la vie adulte, voici le travail fait par leurs équipes : 
• Préparer le projet professionnel : espace d'informations et réflexion aux familles et jeunes 
• Faciliter la compréhension par les professionnels des spécificités de la maladie : formations / 

interventions : intervention auprès des équipes pédagogiques, des équipes médico sociales, de 
CAP emploi… formation et sensibilisation aux maladies rares, intervention auprès des équipes 
d'évaluation MDPH 

  

https://www.reseau-maladies-rares.fr/
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Le passage à la vie adulte ça suppose une vie affective et sexuelle (offre de formations et 
d'interventions sur ce thème) ; ça suppose aussi une coordination des partenaires et des familles ; et 
une intervention dans les situations à risque de rupture d'accompagnement. 
 

d. Plateforme de transition : comprendre les attentes des parents des jeunes porteurs de 
maladies rares 

   
H. MELLERIO – pédiatre et médecin de l’adolescent 
 
L'enfant et la maladie chronique 
  
La maladie chronique touche en France 3-15% des enfants 
À l'adolescence, il existe une double transition : enfance/âge adulte et pédiatrie/service d'adultes 
  
Risque : rupture de suivi médical, complications, surmortalité lors de la transition à l’âge adulte. 
  
Suite à ces risques identifiés : mobilisation des sociétés savantes, et recommandations : 
• Préparer la transition précocement 
• Faire de l'empowerment (actions de d’information et de formation) 
• Interdisciplinarité / objectifs personnalisés 
• Et mobilisation des soignants 

  
Il faut donc créer des structures inter pathologies pour soutenir les personnes soignantes : 
mutualiser les moyens et les problématiques. 
  
Vidéo sur la plateforme Ad’Venir, l’espace transition de l’Hôpital Robert Debré 
 
À Paris il existe 2 plateformes : La Suite et Ad’Venir, ouvertes en 2016/2017 
 
Ce qu’ils font : 

- Accompagnement des jeunes en individuel et en groupe 
- Ces plateformes visent aussi à accompagner les professionnels de santé et les parents.  

 
  
AGNES DUMAS – sociologue, chargée de recherche à l’INSERM 
  
Question qu’elle s’est posée pour son étude : en quoi les interventions développées dans ces 
plateformes répondent aux demandes des parents de jeunes porteurs de maladies rares ? 
 
L’Objectif est double : identifier les attentes, et le vécu de la transition. 
  
Les entretiens ont donc été faits avec les parents, et des représentations d'associations. 
  

- 1/3 des mères étaient célibataires, venant de différentes origines sociales 
- Jeunes de 17 ans en moyenne, la moitié mobilisaient plusieurs spécialistes 
- 3 jeunes avaient une pathologie non diagnostiquée au moment de l'entretien 

  
Attitudes des parents - vécu de la transition par les parents 
  
3 difficultés récurrentes : 

https://www.youtube.com/watch?v=-1qUA-92CaQ
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• Adressage : pas de coordonnées, pas de lettre d'accompagnement, il faut donc réexpliquer 
tout aux nouveaux médecins 

• Charge administrative : prise de rdv et lourdeur des démarches / c'est un vrai travail / facteur 
possible de rupture de suivi 

• Accompagner son enfant en consultation : possible ou pas ? Vécu comme une inquiétude des 
parents 

  
La transition : un enjeu plus pour les parents plutôt que pour les jeunes, les assos ont émis des 
préoccupations similaires à celles des parents. 
 
Manque de coordination chez les adultes, des parents "mis à la porte". 
  
Certains spécialistes ne sont pas formés aux maladies rares chez l'adulte. 
  
NADINE PEZIERES – membre du CA de l'association KOURIR, cadre de santé formateur en soins 
infirmiers 
  
Vécu des parents :  
Sentiment d'impuissance, de culpabilité 
  
La transition est un sujet majeur - problématiques soulevées : 
• Remise en cause de la parole des parents 
• Jugements à l'égard des parents par les équipes soignantes et les équipes éducatives (école) 

  
Questions ouvertes : 
  
En quoi le parent est un aidant particulier ? 
Est-il considéré comme aidant par les soignants ? 
En quoi la prise d'autonomie d'un ado non malade est-elle différente d'un ado malade ? 
  
CONCLUSION, AGNES DUMAS 
  
Pour certains parents : il y la perte d'une place symbolique, déni des savoirs acquis en tant que 
parent / aidant par les professionnels de santé. Sentiments plus intenses, mères qui ont refusé leur 
travail pour leur enfant, et tout est remis en cause au moment de la transition. 
  
Conflit de temporalité entre les normes sociales et médicales : 
• 18 ans âge majeur, mais jeunes ne sont pas autonomes financièrement, car âge moyen à la 

décohabitation à 23 ans, alors que dans l'espace médical le jeune est autonome à 18 ans 
• Ca place les parent en dysonance : le jeune va seul à 18 ans en rdv médical, alors qu’il est 

toujours « à la charge » de ses parents 
• Les parents se sentent avoir une responsabilité morale de leur enfant, de la santé de leur 

enfant même s'il est majeur 
• L'exclusion des consultations est vécue comme une interdiction : soit le jeune ne souhaite pas 

être accompagné de ses parents, soit il veut être accompagné et à ce moment-là il y a une 
méconnaissance de la part de l'aidant 

  
Attentes des parents : 
• Avoir les coordonnées des services et être introduit 
• Créer un métier de coordinateur de la transition, surtout pour les jeunes à parcours complexe 
• Avoir des conseils/infos sur l'insertion scolaire et professionnelle des jeunes 

https://www.kourir.org/
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• Ambivalence de la demande : certains parents ne savent pas quelles sont leurs attentes, et ont 
peu de temps pour vraiment participer à des choses 

  
Pistes d'action : 
• Communication auprès des professionnels de santé sur le droit des parents, sur cette notion de 

« parent mis à la porte » 
• Communication auprès des parents sur le droit des jeunes à avoir ses parents, ou pas, en 

consultation 
• Ateliers/ressources destinés aux parents : favoriser des choses en ligne 
• Orientation scolaire et professionnelle 
• Trucs et astuces de l'autonomisation : passer du statut de parent aidant à parent de jeune 

adulte 
  
Discussions 
 
COMMENTAIRES DE MANON PICCHI - GRAND TEMOIN 
Heureuse en tant que patiente qu'on parle autant de la transition, c'est le meilleur moyen de faire 
avancer les choses là-dessus. 
Connaissant quelqu'un qui appelait sa compagne / aidante : son aimant, une très belle formule qui 
résume tout 
Elle dénonce un manque de communication/coordination entre les professionnels de santé 
En pédiatrie le suivi est pluridisciplinaire alors pourquoi pas chez les adultes ? 
Elle remarque que chez les adultes les professionnels de santé sont moins attentifs, ont moins de 
temps, prêtent moins d'attention aux détails 
Ce n'est pas parce qu'on passe les portes du service adulte, que les parents ne sont plus aidants du 
tout. Car on a toujours besoin d'aide, surtout au niveau administratif 
  
MARINE GONZALEZ, Chargée de mission pour la Filière des maladies rares abdomino thoraciques 
Fimatho a fait la création de journées pour les familles, les parents et les ados. Sous forme d'une 
journée complète, avec un focus sur ce qu'est la transition.  
Fimatho propose des ateliers qui permettent aux parents de parler entre eux de leurs 
problématiques, craintes etc. et des ateliers séparés pour les jeunes. 
 
La prochaine étape c'est de faire ces journées là mais en interfilières 
 
3 journées ont déjà été faites pour l’instant, et tournent partout en France 
  
2EME REACTION - ASSO PARKINSON 
La facilité, ou les points de rupture qu'on rencontre sont multifactoriels. Les histoires sont vraiment 
singulières. Comment, en tant que patient expert/intervenant, travaillez-vous avec les groupes 
d'échanges et de proches ? 
  
Réponse de Manon : le patient expert est là pour faire le lien entre les professionnels de santé et les 
malades. Manon est très active au sein de l'association de sa maladie. Ça fait 5 ans qu’elle propose 
des ateliers qui parlent de la transition, de l'adulte et des attentes de chacun, sinon elle reste 
disponible pour les patients quand il y a besoin de conseils sur la prise en charge, car il existe 
beaucoup de difficultés sur la prise en charge adulte. 
 
Mais il n'y a pas de réseau de patient expert pour le moment. Elle-même est la seule patiente 
investie dans le système de santé, concernant sa malformation. 

https://www.fimatho.fr/
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