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Enoncé de mission

La mission du Programme des
maladies a prion de I’Agence
de la santé publique du Canada
est de continuellement évaluer,
mitiger et finalement éliminer
les risques a la santé posés

par les maladies infectieuses a
prion au Canada, par le biais de
la surveillance, des services de
laboratoire, de la recherche et

de I'éducation.

I * Agence de la santé Public Health

publique du Canada Agency of Canada
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INTRODUCTION

Le Systeme de surveillance de la maladie de Creutzfeldt Jakob (SSMCJ)
du Canada a été mis sur pied en 1998 a titre de systéme national de
surveillance de la maladie de Creutzfeldt Jakob (MCJ). Le SSMCJ,
qui reléve de I'’Agence de la santé publique du Canada, a pour fonction
principale d'aider a protéger les Canadiens et les Canadiennes contre
les risques pour la santé associés a la MCJ.

Le SSMCJ offre aussi un soutien plus direct aux patients, aux familles
et aux fournisseurs de soins de santé qui doivent composer avec cette
maladie difficile par des mesures d'éducation et de partage d'information.
Le bulletin de la MCJ au Canada est I'une de ces mesures.

Le présent bulletin contient une annonce au sujet des nouveaux tests
de détection de protéines dans le liquide céphalorachidien (LCR), un
article de fond sur la génétique, un court rapport sur la découverte
récente d'un second cas de variante de la MCJ (vMCJ) au Canada et
une section intitulée Vous nous avez demandé, ol nous nous efforcons
de répondre a vos questions importantes sur la MCJ. Vos questions
peuvent aider d'autres personnes aux prises avec la MCJ. Nous
souhaitons que ce numéro vous apporte de l'information utile au sujet
de la MCJ au Canada.

(Veuillez noter que les mots en italiques sont définis dans I'encadré « Définitions utiles »
situé au bas de I'article.)

Canada
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NOUVEAUX TESTS DE DETECTION DE PROTEINES
DANS LE LIQUIDE CEPHALORACHIDIEN (LCR)

Le laboratoire du Systeme de surveillance de la maladie de
Creutzfeldt-Jakob (SSMCJ) canadien offre une analyse de la
protéine 14-3-3 dans le liquide céphalorachidien (LCR),
qui sert souvent au diagnostic chez les patients soupconnés
d'étre atteints d'une MCJ. Depuis octobre 2011, deux
nouveaux tests — I'analyse des protéines Tau et S100B — ont
été ajoutés par le laboratoire en vue de mieux outiller les
médecins qui posent le diagnostic. Ces nouveaux tests ne
peuvent confirmer ou infirmer le diagnostic de MCJ, ce
qui nécessite encore |'examen du tissu cérébral par un
pathologiste. Toutefois, ces tests fournissent des données
supplémentaires qui peuvent contribuer a améliorer la
fiabilité du diagnostic chez un patient vivant. Pour obtenir
de plus amples renseignements au sujet des analyses

du LCR, veuillez communiquer avec le SSMCJ au numéro
sans frais 1-888-489-2999.

DEFINITIONS UTILES :

Liquide céphalorachidien (LCR) - Liquide corporel
transparent et incolore dans lequel baignent le cerveau

et la moelle épiniére. Son analyse peut contribuer au
diagnostic de la MCJ. Afin d'en prélever un petit échantillon,

un médecin se sert d'une aiguille fine pour effectuer
une ponction dans le bas de la colonne.

Protéine — Molécule chimique complexe produite par
les cellules du corps humain, y compris celles du cerveau.
On trouve souvent une quantité accrue de protéines 14-3-3,
Tau et S100B dans le LCR des patients atteints de MCJ.

GENETIQUE ET MALADIE DE CREUTZFELDT-JAKOB

Des différences génétiques jouent plusieurs réles importants
dans la MCJ. Pour cette raison, le SSMCJ offre des services
d'analyse génétique en laboratoire aux personnes présumé-
ment atteintes de la MCJ, ainsi qu’aux membres de la
famille des patients atteints de la MCJ liée a une mutation.
Des renseignements clés au sujet des analyses génétiques
sont présentés ici.

Depuis 1998 au Canada, 39 cas de MCJ on été attribués

a une mutation.

En cas de MCJ génétique (aussi appelée MCJ héréditaire
ou familiale), une forme mutée d'un géne humain en
particulier (PRNP) cause la maladie chez la personne atteinte.
Toutefois, la majorité des cas de MCJ sont sporadiques
(c'est a-dire qu’on ne peut leur attribuer de cause génétique
ou infectieuse précise). Tout le monde possede deux
copies du gene PRNP (chaque parent en transmet une) qui
code pour la protéine prion (PrP) normale. En cas de MCJ
héréditaire, la personne est atteinte méme si une seule
copie est modifiée par une mutation génétique qui engendre
une anomalie de la protéine PrP.

Il est important de se rappeler que dans la plupart des cas,

la MCJ est sporadique, c'est a-dire qu’elle n’est pas associée
a une cause génétique ou infectieuse précise.

Comme la MCJ apparait généralement tard dans la vie,
certaines personnes porteuses du gene muté peuvent le
transmettre a leurs enfants sans le savoir. D'autres membres
de la famille (par exemple les fréres et les sceurs) peuvent
également posséder le gene muté tout en étant en santé.

Plus la parenté génétique avec une personne atteinte de
la MCJ génétique est étroite, plus le risque génétique est
important. Par exemple, I'enfant, le frére ou la sceur d'un
patient atteint de la MCJ génétique a une probabilité

Figure 1 : Plus la parenté génétique avec une personne tou-
chée est lointaine, plus le risque de MCJ génétique diminue.
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Dans le cas d'une niéce ou d'un neveu, cette probabilité
est de 1 sur 4. Chez les personnes apparentées par
alliance, elle est presque nulle. Dans presque tous les cas,
un seul parent sera porteur; un seul coté de la famille
sera donc touché.

Comment savoir si des membres de notre
famille sont atteints de la MCJ génétique?

Un test sanguin de dépistage de la MCJ génétique est
accessible par I'entremise du Systéeme de surveillance de
la MCJ canadien. Un examen identique peut étre effectué
en utilisant du tissu cérébral obtenu pendant I'autopsie.
Il permet de déterminer si une personne est porteuse ou
non d'une mutation associée a la MCJ ou d'établir si un
cas connu de MCJ est génétique ou sporadique. L'analyse
complete du gene PRNP effectuée dans le cadre de ce
test permet de déceler, dans ce géne, toute mutation connue
responsable de la MCJ. Elle peut également détecter des
mutations extrémement rares qui n'ont pas encore été
déclarées et qui pourraient étre propres a une famille donnée.

De nombreux patients atteints de la MCJ génétique n’ont

pas d'antécédents familiaux clairs.

Si l'on soupconne la MCJ chez un membre de votre
famille ou vous-méme et qu’on vous invite a vous inscrire
au Systeme de surveillance de la MCJ, on vous demandera
de donner votre consentement pour |'analyse génétique.
Le counseling génétique est trés important, tant avant
de décider de subir le test ou non qu’apres avoir recu les
résultats de I'analyse. La plupart des analyses génétiques
réalisées chez les patients atteints de la MCJ ne révelent
pas de mutation génétique. Par conséquent, il est fortement
recommandé d'effectuer les analyses chez le patient avant
de tester les membres de sa famille actuellement en santé.

Il existe trois résultats possibles aux tests de dépistage
de la MCJ génétique.

1. Aucune mutation génétique n’est décelée.

Généralement, le géne PRNP d'une personne atteinte
de la MCJ ne présente pas d’anomalie. Si aucune
mutation n’est détectée, on considére que |'atteinte n'a
pas de cause génétique. Par conséquent, les membres
de la famille du patient ne sont pas plus a risque de
contracter la MCJ qu’une personne qui ne lui est pas
apparentée. Des analyses génétiques plus poussées
ne sont donc pas nécessaires ou recommandées.

. Une mutation génétique associée a la MCJ génétique

est décelée. Si une telle mutation est détectée chez un
patient atteint de la MCJ confirmée par un pathologiste,
la MCJ est jugée d'origine génétique. Si un examen
anatomopathologie n'a pas été fait, cette mutation
est considérée étre la cause probable de la maladie
du patient. Les membres de sa famille sont toutefois
a risque de développer la méme maladie. On devrait
alors proposer les analyses aux membres de la famille
qui souhaitent savoir s'ils sont porteurs de cette mutation.

. Une mutation génétique de signification incertaine est

décelée. Comme le dépistage de la MCJ génétique
est effectué dans de plus en plus de familles, on a détecté
chez certaines personnes atteintes de la MCJ une
mutation du gene PRNP qui n"avait pas encore été
observée dans d'autres familles ou qui avait été décelée
dans un trés petit nombre de familles. On ne peut
alors établir avec certitude que la mutation génétique
est réellement responsable de la maladie chez le
patient. Néanmoins, une évaluation rigoureuse des
données scientifiques permet souvent de répondre
a cette question.
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Les analyses génétiques visent principalement a distinguer
les formes génétiques des formes non génétiques de la MCJ,
étant donné que la présence d'une mutation ne sera pas
nécessairement évidente uniquement d'apres les antécédents
médicaux et familiaux de la personne atteinte. En cas de
maladie génétique, les membres de la famille peuvent
présenter une mutation. lls peuvent donc souhaiter subir
des tests pour déterminer s'ils sont porteurs d'une mutation
du géne PRNP. La participation aux analyses génétiques
se fait toujours sur une base volontaire.

Le counseling génétique est extrémement important; il
permet d'offrir aux patients et a leur famille des conseils
d'un professionnel de la santé. Un conseiller en génétique
pose des questions sur les antécédents familiaux et il
explique plus en détail les enjeux liés aux analyses génétiques.

Les résultats des tests de dépistage de la MCJ génétique
n‘influencent généralement pas 'approche de traitement.
Les analyses génétiques ne permettent actuellement pas
de prédire la durée de la maladie ou le moment de I'apparition
des symptomes chez le porteur d'une mutation.

DEFINITIONS UTILES

ADN : La substance chimique qui porte les instructions génétiques dans le corps humain.

Ou peut-on obtenir de plus amples
renseignements?

Des spécialistes en génétique médicale (médecins et
conseillers) sont présents dans la plupart des principaux
centres de santé au Canada. lls s'assurent que vous
compreniez les résultats des tests, ainsi que leur interprétation
et leurs implications. Ces renseignements sont utiles tant
pour les personnes atteintes que pour les membres de leur
famille qui sont a risque de MCJ génétique. Dans certains
cas, votre médecin de famille peut vous offrir des services
de counseling génétique.

Pour toute question a propos du processus de consente-
ment du SSMCJ relatif aux analyses génétiques, veuillez
communiquer avec le SSMCJ au numéro sans frais
1-888-489-2999. Un professionnel de la santé vous aidera
a remplir le formulaire de consentement approprié et vous
indiquera a quel moment et a quel endroit le prélevement
d'un échantillon de sang pourra étre effectué. Le SSMCJ
peut également vous aider en vous renseignant sur la
marche a suivre pour communiquer avec un spécialiste en
génétique de votre région.

Geéne : Segment d'une molécule d’ADN, portant l'information biologique codant pour la structure d'une protéine.

Conseiller en génétique : Professionnel de la santé spécialisé dans |'accompagnement des patients et de leur famille qui
sont atteints ou a risque d'étre atteints d'une maladie héréditaire. Il les aide a comprendre leur situation et les implications

des résultats des analyses génétiques.

Mutation : Altération de la structure d'un géne, qui peut causer une maladie chez la personne qui la porte.

PRNP : Géne qui code pour la protéine prion humaine.

Protéine : Molécule chimique, présente en tres grand nombre, produite par tous les organismes vivants et qui accomplit
I"activité biologique des cellules et des tissus. Les humains possédent des dizaines de milliers de protéines différentes,

qui sont toutes associées a un gene.

PrP : Protéine prion qui cause une atteinte neurologique lorsqu’elle devient anormale.
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SECOND CAS DE VARIANTE DE LA MCJ AU CANADA

En mars 2011, le SSMCJ, en étroite collaboration avec des
médecins canadiens, a détecté un cas probable de la
variante de la maladie de Creutzfeldt-Jakob (vMCJ) chez
un résident canadien’. La variante de la MCJ est princi-
palement causée par |'exposition par voie alimentaire a une
maladie semblable a la MCJ qui touche les bovins,
I'encéphalopathie spongiforme bovine (ESB), qui a sévi dans
divers pays dans les années 1980 et 1990. Auparavant,
le SSMCJ n'avait détecté qu'un seul autre cas de vMCJ?
(en 2002). Dans les deux cas, on pense que les personnes
atteintes ont contracté la maladie a I'extérieur du Canada.
Les données probantes portent également a croire que le

DEFINITIONS UTILES

cas le plus récent ne pose aucun risque en ce qui concerne
la salubrité de la filiere alimentaire canadienne ou la santé
des Canadiens. Pour obtenir de plus amples renseignements
sur le second cas canadien de la variante de la MCJ,
veuillez vous reporter a la déclaration de cas originale.

Liens

1.Agence de la santé publique du Canada. Variante de la maladie de Creutzfeldt-
Jakob chez un résident Canadien. Relevé des maladies transmissibles au
Canada 2011;4 (10). www.phac-aspc.gc.ca/ccdrw-rmtch/2011/ccdrw-rmtes1011r-
fra.php

2.Jansen GH, Voll CL, Robinson CA et al. Premier cas Canadien de variante de
la maladie de Creutzfeldt-Jakob au Canada. Relevé des maladies transmissibles
au Canada 2003;29(13):117-120. www.phac-aspc.ge.ca/cjd-mcj/vcjd-ca-fra.php

Maladie a prion — Affection neurologique causée par une forme mutée de la protéine prion, PrP.

Variante de la maladie de Creutzfeldt-Jakob (vMCJ) — Forme humaine de I'encéphalopathie spongiforme bovine (ESB),
une maladie a prion qui touche les bovins. Les scientifiques sont d'avis que la vMCJ est transmise par la consommation

d'aliments contaminés par I'ESB ou par la transfusion de sang d'un donneur atteint d'une vMCJ non diagnostiquée.

VOUS NOUS AVEZ DEMANDE

Cette section nous donne |'occasion de répondre a vos questions sur la MCJ. De plus, nous vous invitons a communiquer

directement avec le SSMCJ si vous avez des questions, des commentaires ou des inquiétudes, que ce soit par notre ligne

sans frais au 1-888-489-2999 ou par courriel a CJDSS@phac-aspc.ge.ca.

Q. Suis-je obligé de participer au SSMCJ?

R. La participation au SSMCJ n’est pas obligatoire. Toutefois,
aux fins de santé publique, le SSMCJ s'intéresse a tous
les cas de MCJ soupgonnée au Canada et il encourage
la participation des patients et de leurs représentants
par un processus de consentement libre et éclairé.
Chaque volet de la participation (analyses génétiques,
autopsie, entrevue et examen du dossier médical)
fait I'objet d’un formulaire de consentement distinct.
Si vous avez d'autres questions a propos du SSMCJ,
veuillez appeler au 1-888-489-2999.

Q. Je me suis récemment occupé d'une personne
atteinte de la MCJ. Est-ce que je risque de
contracter la maladie?

R. Non. Les médecins et les scientifiques qui étudient

la MCJ ne croient pas que vous puissiez contracter la
maladie en vous occupant d'une personne qui en est
atteinte. La MCJ ne se transmet pas par contact social
ou sexuel. Par contre, des précautions particuliéres
doivent étre prises lorsqu’on entre en contact avec une
personne atteinte au cours de certains types de
chirurgies, lors de la manipulation d'échantillons en
laboratoire ou pendant une autopsie. Les employés
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précautions particulieres lorsqu‘ils manipulent la dépouille
d'une personne atteinte.

Q. Combien de temps faut-il prévoir avant
de recevoir les résultats de |'autopsie?

R. Le rapport final d'autopsie sera envoyé a votre médecin,
généralement 4 a 6 mois aprés |'autopsie. Ce délai
s'explique par le fait que le tissu cérébral doit étre
préparé, et parfois amené dans une autre province, avant
d'étre examiné. Le médecin vous apprendra les
résultats de |'autopsie étant donné que nous ne pouvons
pas transmettre les résultats par téléphone. Si vous
avez d'autres questions au sujet de |'autopsie du cerveau,
communiquez avec le SSMCJ au 1-888-489-2999.

Q. Comment puis-je recevoir les résultats d'une
analyse génétique?

R. Sivous acceptez de subir une analyse génétique, le
formulaire de consentement du SSMCJ vous offrira deux
choix en ce qui concerne les résultats : vous pouvez
choisir de recevoir les résultats par I'entremise de votre
conseiller en génétique ou de votre médecin des
qu'ils sont accessibles, ou vous pouvez choisir de ne pas
recevoir les résultats. Veuillez en discuter avec votre
conseiller en génétique ou votre médecin et le SSMCJ
traitera les résultats selon votre préférence.

CONSENTEMENT AU DON DE MATERIEL BIOLOGIQUE

La poursuite de la recherche est la clé a trouver des réponses
aux plusieurs questions sur la MCJ. Cette recherche peut
mener a I'amélioration de tests diagnostiques, a une
meilleure compréhension des causes de la MCJ, et a une
meilleure gestion des risques de santé publique. Les
portions non utilisées d'échantillons de sang, de cerveau,
et de liquide céphalorachidien recus par le SSMCJ pour
des tests de laboratoire peuvent aussi nous aider a faire
de nouvelles découvertes et faire avancer notre connaissance

sur cette maladie difficile. On demande a tous les
participants ou leur représentant de donner leur
consentement pour que ces échantillons puissent étre
utilisés a des fins de recherche, et de signer le formulaire
Consentement au don de matériel biologique si ce nest
déja fait. Veuillez s'il-vous-plait nous téléphoner au
1-888-489-2999 si vous n'avez pas signé ce formulaire mais
que vous souhaitiez le faire, ou si vous aimeriez avoir plus
d'information. Le SSMCJ vous remercie de votre participation.

ABONNEMENT PAR COURRIEL @
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Si vous voulez continuer de recevoir notre bulletin,
VOUS pouvez :

» Visiter notre page d'abonnements :
www.phac-aspc.gc.ca/hcai-iamss/cjd-mcj/sub-abo-fra.php

Si vous n'avez pas acces a Internet, veuillez téléphoner
au 1888 489 2999. Si vous nous donnez une adresse

postale, un membre de notre équipe veillera a ce que
vous continuiez de recevoir notre bulletin par la poste.
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POUR NOUS JOINDRE go

Que souhaitez vous voir dans notre prochain bulletin?
Est ce que ce bulletin vous a été utile? Veuillez nous faire
part de vos commentaires et de vos questions en com-
muniquant avec nous :

Par notre ligne sans frais : 1-838-489-2999
Par courriel : CJDSS@phac-aspc.gc.ca

Adresse postale :

Systeme de surveillance de la maladie de Creutzfeldt Jakob
Programme des maladies a prion

Agence de la santé publique du Canada

10¢° étage, IA: 1910B

200, chemin Eglantine

Ottawa (Ont.) K1A 0K9



