ERAmH

Corporation de recherche
et d'action sur les maladies héréditaires
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Chagque Chaque chromosome est

cellule a une longue molécule/d’ADN

un noyau

L’ADN
_ Le noyau constitue

Chaq'ue’humal'n'est contient notre
constitué de milliards 23 paires bagage
de cellules de chromgsomes génétique

Le noyau est un peu comme le
cerveau de la cellule. Il dirige
toutes les activités cellulaires.
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Comment l'information héréditaire se transmet-elle?

23 chromosomes

du pére
23 chromosomes
de la mere
Nouveau-né
46 chromosomes
par cellules

Il« )%  »sesinstructions des qu'il est présent.

Il « $%) " » et empéche les autres de s’exprimer.

Il peut étre transmis par la
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Ne peut s’exprimer lorsqu’il est seul.

Il doit étre transmis par la e
pour s’exprimer.
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$ *
transmise obligatoirement
par les DEUX PARENTS.

$ $%)""

transmise généralement
par un SEUL PARENT.
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Causée par I'absence d’'une enzyme \ |
essentielle a la dégradation des protéines.

Accumulation de « déchets » endommageant _\ !
le ,% et les reins.

)" . diéte sévere
médication +
greffe du foie

Dépistage des nouveaux-nés au Québec I




%Taux de porteur (région) : 1/15
* Québec et Canada : 1/25

Test de porteur et diagnostic prénatal disponibles
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439" 2 Langage lent et pateux
Difficulté a prononcer
Cervelet
\s
coordination des bras
Moelle épiniére pertes d'équilibre
——) S
Nerfs Raideur des jambes
périphériques
Taux de porteur: 1/22 Test de porteur et diagnostic prénatal disponibles
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Atteinte des nerfs périphériques;
Evolue progressivement ;

Faiblesse musculaire;

Déformation : pieds, mains et colonne

Retard intellectuel
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Défaut dans le transport du
cholestérol aux cellules

Cholestérol se dépose sur les parois
des arteres

Risques de problemes cardiaques

TRAITEMENTS POSSIBLES
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3 Difficulté a relacher les muscles
apres la contraction.

Perte d’expression du visage.
Myotonie au niveau des mains.

Démarche traTnante\

1 personne sur 500 est atteinte.

Ailleurs: 1 /8000
Test de dépistage et diagnostic prénatal.
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Chacun est libre de ses choix
en matiere de santé et de
planification familiale.
*kkkk
Connaitre, c’est avoir une plus
grande maitrise sur sa vie, d'ou
une plus grande liberté.
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~ 1800 visites par mois
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