
DES OUTILS DE COMMUNICATION RENOUVELÉS  
AU SERVICE DES PATIENTS

Nouveau logo et refonte du site web : 
À travers la création d'un nouveau logo et le développement de notre site web, nous 
souhaitons mettre l'accent sur des outils de communication entièrement dédiés aux 
patients et à leurs familles. Ce site a une double vocation : d'une part, il documente les 
activités du centre et explique les différentes étapes du parcours de soins, et d'autre 
part, il élargit notre démarche en abordant des sujets médico-sociaux essentiels, tels 

que le parcours handicap, la scolarité, et les prêts bancaires.
Notre objectif est d'améliorer la lisibilité du parcours de vie des patients, tout en les 
redirigeant vers les acteurs pertinents lorsque nécessaire. Bien que notre approche ne 
prétende pas être exhaustive, nous visons à offrir un accompagnement global, au-delà 
des soins médicaux, pour mieux soutenir les familles à chaque étape de leur parcours.

Livret patient : 
La création d’un livret patient vise à structurer et faciliter la visibilité du parcours de vie des 
patients. Ce livret contiendra des informations sur la gestion de la maladie, des contacts 

utiles et des conseils pratiques pour une meilleure lisibilité du système de soins.
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Quelle est la mission des différents professionnels qui vont 
peut-être me prendre en charge ? 

Un généticien, un neurologue pédiatre ou d’adulte, un 
spécialiste en maladie métabolique 
Ces médecins jouent un rôle clé dans le diagnostic et le suivi de votre mala-

die. Le généticien identifie les anomalies génétiques à l’origine des symp-

tômes, tandis que le neurologue et le spécialiste en maladie mé-
tabolique veillent à comprendre et traiter les impacts de la maladie sur 

votre système nerveux et votre équilibre énergétique.

En raison du fait que les maladies mitochondriales peuvent parfois affecter 

plusieurs organes du corps, il peut arriver que vous ayez besoin de consulter 

un ou plusieurs des spécialistes suivants : endocrinologue, ophtalmologue, 

ORL, cardiologue, néphrologue, hépatologue ou gastro-entérologue.

Un ergothérapeute, un psychomotricien, un neuropsychologue 
A l’âge pédiatrique, ces professionnels soutiennent votre enfant dans ses pro-

grès développementaux, et l’aident à progresser. Ce suivi ne doit pas s’arrêter 

à l’âge adulte, car il vise à préserver l’autonomie et à améliorer la qualité de vie. 

L’ergothérapeute aide à travailler sur les gestes du quotidien et les 

éventuelles aides techniques. Le psychomotricien sur la coordination 

motrice et le neuropsychologue sur la mémoire, l’attention et les 

fonctions cognitives. 

Le psychologue vous accompagne pour mieux vivre les défis émotionnels 

liés à la maladie.

L’assistant de service social vous guide dans l’accès aux aides 

disponibles et vous soutient dans les démarches administratives pour alléger 

votre quotidien.
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LE PARCOURS PATIENT  
DANS LES MALADIES  
MITOCHONDRIALES

TROIS FAITS ESSENTIELS SUR LE PARCOURS PATIENT  
DANS LES MALADIES MITOCHONDRIALES

Un diagnostique parfois long et progressif
La phase de diagnostique peut être complexe et s’étendre sur une 
longue période. Les examens nécessaires ne sont pas toujours réali-
sés en une seule fois, mais souvent de manière progressive, chaque 

résultat orientant vers le suivant. 

Une approche adaptée à chaque patient
Pour certains patients, des examens complémentaires seront indis-
pensables pour préciser le diagnostic, tandis que pour d’autres, une 
analyse génétique suffira à confirmer la maladie. Chaque parcours 

est unique, reflétant la diversité des atteintes mitochondriales. 

Une prise en charge constante et personnalisée
Quel que soit le temps ou les examens nécessaires  pour établir le dia-
gnostic, cela n’altère en rien la qualité de prise en charge et du suivi, 

qui restent adaptés aux besoins spécifiques de chaque patient.
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DE LA MITOCHONDRIE  
AUX MALADIES  
MITOCHONDRIALES 

QU’EST-CE QU’UNE MITOCHONDRIE,  
QUEL EST SON RÔLE ? 

Notre corps a besoin de beaucoup d’énergie pour permettre à nos organes 
(comme le cerveau, les muscles, le cœur ou la rétine) de fonctionner cor-
rectement. Les mitochondries sont présentes dans chaque cellule du 
corps et vont assurer la production de cette énergie pour l’organisme. Ain-

si, elles sont souvent qualifiées de « centrales énergétiques ». 

Une des fonctions capitales des mitochondries concerne la production d’énergie par 
la chaine respiratoire, l’étape ultime du métabolisme des nutriments. Cette énergie est 

nécessaire au fonctionnement du corps.  Leur rôle est donc essentiel !

 

Les mitochondries, contrairement 
aux autres composants de nos cel-
lules, possèdent leur propre ADN 
appelé ADN mitochondrial. Les mi-
tochondries sont issues à la fois de : 
- l’ADN nucléaire présent dans le 
noyau de la cellule, qui vient à la fois 
du père et de la mère.
- l’ADN mitochondrial, présent uni-
quement dans les mitochondries et 
transmis exclusivement par la mère.
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LA RECHERCHE 

LE DIAGNOSTIC 
Le parcours de soins pour une personne atteinte d’une maladie mitochondriale est complexe et peut nécessiter la 
consultation de nombreux professionnels de santé et paramédicaux. 

Les maladies mitochondriales sont complexes en raison de leur nature multifactorielle et hétérogène, ce qui rend 
l’établissement d’un diagnostic particulièrement difficile. Pour poser un diagnostic précis, il est souvent nécessaire de 
réaliser une série d’examens, qui peuvent parfois inclure des tests pour les membres de la famille, tels que les parents 
et les frères et sœurs.

Les réunions de concertation pluridisciplinaire (RCP) sont essentielles pour confirmer un diagnostic de maladie mi-
tochondriale. Ces réunions rassemblent plusieurs experts dans les domaines du métabolisme, de la génétique et de la 
neurologie, permettant ainsi d’établir un diagnostic, d’envisager diverses possibilités et de proposer des explorations 
supplémentaires.

Grâce à son expertise, notre CRMR dispose d’un réseau professionnel capable de rassembler toutes les ressources né-
cessaires pour l’établissement d’un diagnostic précis ou pour l’interprétation des résultats. La réalisation de plusieurs 
examens reste cependant indispensable pour parvenir à un diagnostic fiable.
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