Besoins non couverts des patients atteints de syndromes hypertrophiques : regards
croisés des patients, des proches-aidants et des professionnels de santé et médico-
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CONTEXTE

Les syndromes hypertrophiques, dénommés PROS (PIK3CA-Related
Overgrowth Syndromes) sont des affections caractérisées par une
croissance anormale de cellules et de tissus dans certaines régions du
corps, le plus souvent asymétrique, apparaissant des la naissance ou tot
dans ’entance. La prise en charge repose aujourd’hut sur une approche
pluridisciplinaire, un sutvi (para)médical et chirurgical tout au long de la
vie. Des symptomes peuvent etre esthétiquement genants et invalidants,
sans compter les douleurs associées. A partir de la découverte du géne
responsable de ces syndromes en 2012, des recherches sur la possibilité
de traitements thérapeutiques et compassionnels ont vu le jour.
Aujourd’hui, certains patients y ont acces et ces traitements
représentent un espoir pour 'amélioration de leur qualité de vie.

Ensemble de besoins ressentis comme importants par une personne,

mais insatisfaits en raison de I’état du corps, des moyens matériels, des
circonstances ou des relations sociales. ILa perception de ces besoins est

singuliére.

OBIJECTIFS

Principal : Identifier les besoins non couverts de ces patients.

Secondaires : Identifier :

1/ les déterminants de ces besoins du point de vue des patients, de leurs
aidants et des professionnels qui les sutvent.

2/ les difficultés rencontrées par les patients dans I'accés aux soins et la
réalisation des actes de leur vie quotidienne et leurs attentes

3/Pour les professionnels intervenant dans leur suivi médical mais qui ne

sont pas intégrés ou liés a un centre de référence (C ) ou centre de

compétence maladies rares (CCMR):

* décrire leur compréhension du syndrome

* identifiter leurs besoins pour mieux appréhender la pathologie et
accompagner le patient dans son parcours de soins.

UNE NOTION, DES ENJEUX:

Inclusion sociale : une lutte pour la reconnaissance

* Acceés aux soins : quelle(s) accessibilité(s) aux professionnels de santé
impliqués dans la prise en charge du syndrome et aux traitements
innovants ?

* Vie quotidienne : activités de tous les jours, de 'acces a la culture, au
sport, a la vie protessionnelle, a la scolarité.
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