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RESUME

La fibrose kystique (FK) est une maladie héréditaire trés
répandue dans les populations caucasiennes, mais ceile-ci se
démarque davantage dans la région du Saguenay-Lac-St-Jean. Cette
recherche étudie les connaissances, l'impact social et le réseau
d'aide des parents ayant des enfants atteints de la fibrose kystique
dans la région du Saguenay-Lac-St-J‘ean. A partir de 42 entrevues
dirigées, nous avons pu déterminer que les parents acquierent
suffisamment de connaissances pour s'adapter a la maladie, ce qui
assure un équilibre et une dynamique familiale. La fibrose kystique a
un impact particulierement important au niveau de la reproduction
des parents et au niveau de la contraception. C'est ainsi que le nombre
d'enfants désirés dans les familles diminue et que les moyens de
contraception tres efficaces et méme la stérilisation deviennent trés
utilisés. En ce qui concerne les réseaux d'aide, nous avons pu observer
que les parents ne se retrouvent pas dans une situation d'isolement.
Au niveau professionnel, la Clinique de fibrose kystique de I'Hépital
de Chicoutimi est un réseau d'information important et un point d'aide

médicale rassurant pour les parents.

Fabien Murray Marc De Braekeleer
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INTRODUCTION

La région du Saguenay Lac-St-Jean est l'une des régions dans le
monde ou la prévalence de la fibrose kystique a la naissance est tres

élevée (De Braekeleer 1991)

Beaucoup de recherches sont effectuées pour essayer d'éliminer
ou d'intervenir sur le gene pathologique causant la fibrose kystique.
Mais, a I'heure actuelle, il est encore impossible de la guérir.
Aujourd'hui comme dans le passé, plusieurs familles sont ou seront
confron'tées a la réalité de cette maladie en ayant un ou plusieurs

enfants atteints de fibrose kystique.

Le but de notre recherche est de dresser un portrait de la
situation des parents et des familles ayant des enfants atteints de
fibrose kystique, de manieére a déterminer:

-leurs besoins au niveau de l'information;

-les problemes que peut engendrer la maladie sur la vie

parentale, familiale, sociale et professionnelle;
-leurs contacts et leurs besoins au niveau du réseau d'aide

professionnelle et sociale.

Pour se faire, nous avons construit un questionnaire, déterminé
un échantillonnage, et fait des entrevues dirigées afin de récolter les

informations nécessaires pour répondre a nos objectifs de départ.
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Dans ce mémoire, il sera question en premier lieu du
développement de la problématique et de la méthodologie. Ensuite,
nous nous attarderons a l'analyse des résultats, qui sera divisée en
frois grandes sections correspondant a nos 'objectifs de recherche,
soit: le besoin de connaissance des parents, l'impact social de la
maladie sur la vie parentale et familiale et le réseau d'aide social et
professionnel des parents et des familles ayant des enfants atteints
de fibrose kystique. Enfin, nous aurons une discussion sur I'ensemble

de la recherche et une conclusion finale.
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CHAPITRE |
LA FIBROSE KYSTIQUE ET OBJECTIFS DE LA RECHERCHE

I.1 -Caractéristiques biologiques de la fibrose kystique

Le premier qui a parlé de fibrose kystique est le docteur Guido
Fanconi en 1936. Ce dernier avait observé chez des enfants morts en
bas &age, certains symptdmes qui les caractérisaient, soient des
diarrhées, des troubles de la croissance et des infections
pulmonaires répétées (Marcotte et al 1975). Par la suite d'autres
chercheurs ont constaté le caractéere anormal de la sécrétion des
muqueuses chez ces malades. Ces chercheurs venaient d'observer la
base de la fibrose kystique qui est une maladie affectant I'ensemble
des glandes exocrines de l'organisme lesquelles secrétent un mucus
anormal par son épaisseur et sa viscosité (Marcotte et al 1975). Les
glandes les plus touchées sont le pancréas, le foie, les glandes

sudoripares et salivaires (Marcotte et al 1975).

Les anomalies que présente le mucus sur le plan de sa
constitution chimique et de sa teneur en eau altéerent ses fonctions
biologiques en tant que véhicule de substances chimiques, agent

protecteur ou détergent chimique.
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Sur le plan mécanique, le bon fonctionnement des appareils
digestif et reproductif se trouve perturbé par le mucus, qui tapisse et
a la longue, obstrue les conduits excréteurs. Le mucus sécrété au
niveau de ['appareil pulmohaire crée un milieu propice a la croissance
et a la multiplication de certaines bactéries. Un état inflammatoire
permanent, ['obstruction progressive des bronches et le déclin des
fonctions respiratoires découient de cette situation (De Launiére

1988; Boat et al 1989).

La fibrose kystique est une maladie héréditaire transmise selon
un mode autosomal récessif. Donc, pour qu'un enfant soit atteint de
fibrose kystique, les deux parents doivent étre porteurs du geéene

anormal.

Le géne de la fibrose kystique a été identifié en 1989 par
I'équipe de Toronto dirigée par Lap-Chee Tsui. Le géne qui avait été
localisé dans la bande 31 du bras long du chromosome 7 s'étend sur
250 kilobases et comprend 24 exons. |l encode une protéine appelée
CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator) qui

comprend 1480 acides aminés (Kitzis et Chomel 1989).

Des 1989, la mutation qui avait la fréquence la plus élevée dans
la population blanche était décrite. Il s'agit d'une délétion de 3 paires
de bases au niveau du codon 508, ce qui entraine la disparition de
'acide aminé phénylalanine en position 508 de la protéine CFTR (delta
F508). Elle compte pour environ 68% des mutations de F.K. Depuis,
plusieurs dizaines de mutations ont été identifiées dans le gene de la

F.K. (Kitzis et Chomel 1989).
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Les symptomes et la gravité de la maladie different d'une
mutation a l'autre et plus particulierement d'un génotype a l'autre.
Actuellement, Ia mutation delta F508 semble présenter les
symptémes les plus graves. Il n'en demeure pas moins que d'autres
mutations ont des effets trés graves sur le phénotype (Daigneauit et

al1991).

La sévérité de la maladie dépend donc de la composition
génotypique de l'individu qui donne lieu a des symptémes variés.
Chaque personne atteinte présente un tableau médical particulier en
ce sens que les symptdmes de la maladie peuvent se manifester to6t
ou tard dans le développement et ce, a des degrés divers. Une atteinte
pulmonaire sévére ne cotoie donc pas nécessairement une atteinte

digestive sérieuse et vice versa (Daigneault et al 1991).

I.2 -Caractéristiques de la fibrose kystique dans la région du
SLSJ.

Le Saguenay-Lac-St-dJean (SLSJ) est une région isolée
géographiquement située a 200 kilométres au nord-est de Québec. Elle
a été ouverte au peuplement blanc autour de 1840. De 1838 a 1911,
quelque 50% des 28 656 immigrants sont venus de Charlevoix, une
région située a l'est de la ville de Québéc, sur la rive nord du fleuve

St-Laurent; les 50% restants venaient surtout d'autres régions aussi
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situées dans l'est de la province. Depuis 1911, il y a eu une grande
diversification de I'immigration. Malgré une balance migratoire
négative depuis 1870, la population de langue maternelle francaise et
de religion catholique a 98%, est passée de 5 000 habitants en
1852 a 50 000 en 1911 et a 300 000 aujourd'hui. Plusieurs
maladies autosomales dominantes et récessives (dystrophie
myotonique, tyrosinémie, etc) ont une prévalence plus élevée que
dans d'autres populations, alors que d'autres maladies plus
fréquemment rencontrées dans la région du SLSJ et Charlevoix, sont
presqu'inexistantes ailleurs ( par exemple l'ataxie de Charlevoix-
Saguenay, la polyneuropathie sensori motrice avec ou sans agénésie

du corps calleux) (De Braekeleer 1991).

La fibrose kystique est une maladie autosomale récessive qui
affecte un enfant sur 2000-2500 naissances vivantes dans les
populations caucasiennes. Depuis quelques années, il est devenu
évident que la fibrose kystique avait une prévalence a la naissance
plus élevée dans la région du SLSJ que dans la majorité des
populations caucasiennes. En effet, la prévalence a la naissance pour
la période 1975-1988 est évaluée a 1/902 naissances vivantes et le
taux de porteurs est estimé a 1/15 habitants ( Daigneault et al 1991;

Daigneault et De Braekeleer 1992 ).

Cent vingt sept patients atteints de fibrose kystique étaient
connus au SLSJ au 31 décembre 1988. Ce nombre comprenait 125
patients qui étaient ou avaient été suivis a la clinique de fibrose

kystique de Chicoutimi. Les deux autres malades atteints de fibrose
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kystique étaient suivis a la clinique de Québec. Ces 127 patients
étaient distribués dans 91 familles comprenant 1 enfant atteint, 15
familles comprenant 2 enfants atteints et 2 familles avec 3 enfants

atteints (Daigneault et al 1991).

La population totale de patients atteints de fibrose kystique
était composée de 70 filles (55%) et de 57 garcons (45%). La
population vivante de fibrose kystique était formée de 60 filles (55%)
et de 49 gargons (45%). L'age moyen était de 11,8 ans (D.S.:7,7);
aucune différence entre les sexes n'a été trouvé (p>0,05). L'4ge moyen
au décés des individus atteints de fibrose kystique était de 9,9 ans
(D.S.:7,4), l'age moyen pour les filles et pour les gargons étant
respectivement de 10,8 ans (D.S.:6,1) et 8,9 ans (D.S.:9,1) (t Student=
0,537, p=0.5981) (Daigneault et al 1991).

Soixante treize patients (68,2%) ont été diagnostiqués durant la
premiére année de vie,' une grande partie l'ayant été avant I'dge de six
mois. A lintérieur de ce groupe, 9 patients avaient un iléus méconial
et 2 avaient une obstruction intestinale. Trente-quatre autres
patients ont été diagnostiqués aprés I'dge d'un an; de ce nombre,
seulement 4 ont été diagnostiqués aprés I'dge de 10 ans. Ce groupe
inclut d'ailleurs une femme ayant un test a la sueur positif et un
tableau clinique peu sévere dont le diagnostic fut établi & I'dge de 29
ans. L'age moyen au diagnostic était de 23 mois (D.S.:50 mois). Il n'y a
pas de différence significative entre I'dge moyen au diagnostic
lorsque l'on compare les filles (29 mois, D.S.:62 mois) et les gargons
(16 mois, D.S.:28 mois) (t Student=1,1326, p=0,1876) ( Daigneault et
al 1991).
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Depuis la description de la premiére mutation,10 autres ont été
identifiées au Québec. Au SLSJ, on dénombre au moins 7 mutations
représentant 92% des cas de fibrose kystique. (Rozen et al 1991)
Comparativement a d'autres régions du Québec et du monde, la
mutation delta F508 est moins fréquente dans la région du SLSJ.
Cette mutation représente environ 58% des cas au SLSJ et 70% des
cas ailleurs dans le monde. Cependant, cette mutation reste la plus
fréquente, méme au SLSJ. Deux autres mutations (621+1 G->T et A
455 E) ont par contre des fréquences plus élevées au SLSJ qu'ailleurs

dans le monde.

1.3 -Justification de la rechetrche

Il serait faux de croire que la fibrose kystique est une maladie
typique a la région du Saguenay Lac St-Jean. Comme nous ['avons vu
précédemment, la fibrose kystiqgue est une maladie autosomale
recessive trés répandue dans les populations caucasiennes (Boat et al
1989). Elle est cependant plus fréquente au Saguenay Lac St-Jean (De
Braekeleer 1991).

Cette réalité implique que nous nous devons de répondre a des

pY

besoins particuliers a ce chapitre et ce, tant sur le plan clinique et

thérapeutique, que sur le plan psychologique et social.
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Etant donné qu'il n'existe pas de travaux de recherche nous
permettant de dresser un bilan de la situation actuelle des familles
ainsi qu'une évaluation de leurs besoins particuliers, j'ai décidé, en
collaboration avec la clinique de fibrose kystique de Chicoutimi et
I'Association locale de fibrose kystique, de faire mon mémoire de

maitrise sur cette maladie grave et trés présente au SLSJ.

Vu qu'il est impossible de tout aborder dans une seule recherche,
nous nous sommes orientés plus spécifiquement sur les points pour
lesquels les sources d'information concernant la région du
Saguenay-Lac-St-Jean sont quasi inexistantes, a savoir: les
connaissances qu'ont les parents sur la fibrose kystique, [I'impact
social de la maladie sur la vie parentale et familiale et
I'identification du réseau d'aide social et professionnel dont
disposent les parents et les familles ayant des enfants atteints de

fibrose kystique.
Une connaissance plus approfondie de ces points pourra

permettre d'améliorer, s'il y a lieu, la qualité de vie des parents et

des familles ayant des enfants atteints de fibrose kystique.

.4 -Problématique de la recherche

Dans leur étude sur la fibrose kystique, Walker et al. (1987)

souligne que cette maladie demande beaucoup d'efforts et de temps de
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la part des parents pour les soins et traitements essentiels de

'enfant.

Le rapport de Brassard et al. (1988) met en évidence que les
parents ayant des enfants atteints de fibrose kystique ont besoin
d'avoir plus de connaissances face a cette maladie. Ills ont besoin de
renforcement technique et de support émotionnel. Les familles ont
besoin d'aide pour faire face et affronter les problémes qui semblent

insurmontables.

Ce rapport indique aussi que tous les individus se trouvant dans
une situation qui les préoccupe et les met personnellement en cause
ont besoin d'information. Si ces personnes sont placées dans les
conditions les plus favorables possibles, elles seront mieux
disposées a intégrer et transformer l'information tout en étant plus
motivées a se fixer des objectifs et parvenir a2 assumer le meilleur

choix possible.

L'étude de Gibson (1986) renforce cette affirmation en mettant
en évidence limportance de l'approche des soins centrés sur la
famille. Les parents ont besoin d'information et d'encouragement
venant des professionnels de la santé. Chaque ensemble
parent-enfant-famille doit étre considéré de fagon individuelle.
L'information doit étre claire, accessible et facilement

compréhensible.
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C'est a la lumiére de ces affirmations sur l'impact social de la
maladie et sur les besoins d'information des parents qui sont
confrontés a la fibrose kystique, que nous avons arrété notre objet

d'étude.

1.5 -Objectifs de la_recherche

{.5.1 -Objectif général

- Déterminer le niveau de connaissance, l'impact social et le

réseau d'aide des parents et des familles ayant des enfants atteints

de fibrose kystique au Saguenay-Lac-Saint-Jean.

1.5.2 -Objectifs spécifiques

- Evaluer les connaissances des parents, quant a la fibrose
kystique et aux principales techniques de kinésithérapie, afin de

cerner leurs besoins d'information et de consultation.

- Mesurer l'impact social de la fibrose kystique aupres des
parents, du couple et de la famille ayant des enfants atteints de cette

maladie.
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- Déterminer les différents réseaux d'aide qu'ont les parents et

les familles ayant des enfants atteints de fibrose kystique.
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CHAPITRE Il
MATERIEL ET METHODES

Il.1 -Définition des concepts

l.1.1 -Connaissance

Toute capacité acquise que posséde une personne sur un sujet
donné et qui lui permet de comprendre, d'expliquer, de faire des choix

ou d'appliquer certaines techniques.

Ici, le sujet donné est la fibrose kystique; la compréhension et
les explications se rapportent aux éléments abstraits de cette
maladie. L'application de certaines techniques se rapporte aux

techniques de kinésithérapie.

[1.1.2 -Impact social

Tout effet provenant d'un phénoméne affectant le

fonctionnement de la vie sociale.

Ici, ce phénomeéne se traduit par la présence d'enfants atteints

de fibrose kystique dans la famille.
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Pour ce qui est de la vie sociale, elle sera vue sous trois
aspects: la vie de couple, les relations avec l'environnement social et

la vie professionnelle.

I1.L1.3 -Réseau d‘aide

11.1.3.1 -Social

Toute personne non rémunérée apportant une aide morale et/ou
physique sans étre attitrée ou mandatée par une institution

quelconque.

Nous incluons dans ce réseau d'aide la parenté, les amis et les
groupes ou associations a but non lucratif dont l'origine n'est pas liée

a la fibrose kystique.

11.1.3.2 -Clinique:

Par le réseau d'aide clinique, nous entendons ici la clinique de
fibrose kystique de I'Hbpital de Chicoutimi apportant les services

aux individus souffrant de fibrose kystique et I'aide aux familles.
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I.2 -La_population etudiée

La population étudiée représente un échantillon des parents
biologiques d'enfants atteints de fibrose kystique ayant moins de 18

ans et demeurant encore avec eux au SLSJ.

Nous avons choisi pour notre recherche le modeéle

d'échantillonnage non-probabiliste volontaire.

Nous avions aussi choisi ce modele pour la raison suivante: le
milieu de la recherche est constitué de familles ou des enfants sont
atteints de la fibrose kystique, nous ne pouvons pas arriver dans ces
familles en les choisissant au hasard. Ces familles peuvent étre trés
embarrassées par le fait d'étre questionnées ou encore, elles peuvent
étre dans l'impossibilité de nous répondre ou elles peuvent tout
simplement désirer garder leur intimité et ne pas étre dérangées.
Donc, en utilisant 'échantillonnage volontaire, on évite de déranger le

milieu familial et de briser son intimité.

Au départ nous avions limité notre échantillonnage a la région du
Saguenay. Il nous avait été possible de rencontrer 21 familles sur une
possibilité de 42. Par la suite, nous avons décidé d'étendre notre

travail a la région du Lac-St-Jean. Par le fait méme, notre population
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s'est vue augmenter et nous avons été dans l|'obligation d'accroitre
notre échantillonnage. Le nombre possible de familles au
Lac-St-Jean, étant similaire a celui du Saguenay, nous a permis de
fixer notre échantillonnage pour cette région a 21 sujets. Par
conséquent, le nombre total de familles interrogées durant la
recherche a été de 42 sur une possibilité de 80. Cet échantillonnge
est trés représentatif considérant qu'il représentait la moitié de la

population étudiée.

1.3 -Méthodologie

I.L3.1 -Stratégie de vérification

Nous utiliserons pour notre travail la stratégie descriptive a cas

multiple.

Nous avons opté pour cette stratégie parce qu'elle va nous
permettre de réunir des informations aussi nombreuses et détaillées

que possible concernant nos objectifs de recherche.

Avec ces informations, nous pourrons dresser un portrait de
chacune des situations étudiées, c'est-a-dire les connaissances sur

la maladie, lI'impact social de la maladie et les réseaux d'aide.
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Une fois ces connaissances acquises, cette stratégie nous
permettra de dégager les caractéristiques dominantes de chaque
objectif de recherche, ce qui nous permetira de dresser le portrait

des familles touchées par la fibrose kystique.

I1.3.2 -Technique de récolte des données

La technique retenue pour notre récolte des données est

I'entrevue dirigée.

Dans ce type d'entrevue, c'est le chercheur qui dirige la
communication. ||l organise les messages en fonction des
informations précises qu'il veut obtenir. Pour ce faire, un
questionnaire a été monté. Ce dernier sert de structure a l'entrevue et
de grille pour la récolte des données, ainsi qu'a standardiser les

informations regues.

Nous avons choisi cette technique pour deux raisons:

-Premiérement, parce qu'elle nous permet d'utiliser un
questionnaire. Le questionnaire permet au chercheur de se centrer
sur son objet d'étude et de récolter les données les plus importantes
pour son analyse. Par sa structure, le questionnaire demande moins de
temps pour le dépouillement des données et il standardise

I'information.
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-Deuxiémement, I'entrevue dirigée permet au questionnaire
d'étre passablement long. La présence d'un chercheur fait en sorte que
les gens acceptent généralement de prendre une heure ou méme deux

pour répondre aux questions

I.L3.3 -Le questionnaire

C'est par un appél téléphonique que le contact avec les familles

.

est établi. Cet appel sert a introduire le projet de recherche, a

by

susciter la participation et a établir les modalités d'entrevue.

Le chercheur va directement dans les familles pour rencontrer
un des parents de l'enfant atteint. Ce parent doit nécessairement étre
'le parent biologique de l'enfant. Le sujet est seul avec l'enquéteur
afin de répondre au questionnaire. Celui-ci établi une conversation

avec le sujet, de maniere a aller chercher l'information nécessaire

pour répondre au questionnaire.
Les entrevues ont duré en moyenne une heure. Il faut mentionner
ici que trois familles ont refusé de nous rencontrer pour différentes

raisons.

Le questionnaire se compose de trois parties.
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La premiére partie va servir a déterminer le niveau de

connaissance des personnes sur la fibrose kystique. Cette partie est
subdivisée en quatre points:

1

2

) Histoire familiale
)

3) Connaissance sur la fibrose kystique
)

Connaissance sur les maladies héréditaires en général
4) Connaissance sur les thérapies

La deuxiéme partie du questionnaire va servir a déterminer
'impact social de la fibrose kystique sur la vie familiale et
parentale. Cette partie se subdivise en cinq points:

- 1) La vie de couple

2

3

4

) Aspiration de fécondité
) Pratiques contraceptives
) La famille

)

5) Environnement social

La troisiéeme et derniére partie du questionnaire servira a
déterminef le réseau d'aide. Cette partie est subdivisée en trois
grands points:

1) Le réseau d'aide dans I'environnement social

2) Le réseau d'aide clinique

3) Regroupement potentiel des familles ayant des enfants

atteints de fibrose kystique.

Notre questionnaire a été construit a partir de questions
fermées et a choix multiples dont la formulation comprend une liste

préétablie de réponses possibles.
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Il comprend des questions de fait qui nous fourniront des
données précises sur la population étudiée, et des questions de
comportement qui vont permettre d'établir certains choix entre deux

ou plusieurs situations potentielles.

Pour compléter ce questionnaire, nous utilisons des questions
d'opinion .

11.3.4 -Méthode d'analyse

La méthode retenue pour notre travail est l'analyse quantitative
de ‘contenu.

Les réponses obtenues durant les entrevues sont additionnées et
transformées en statistiques qui servent de contenu pour notre
analyse.

Le questionnaire dans cette partie devient la grille d'analyse, et
chaque question de celui-ci devient une catégorie pour l'analyse de

contenu.

Un exemple du questionnaire est annexé a la fin du mémoire.
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CHAPITRE Il
RESULTATS

I1l.1 -Profil des familles rencontrées

Nous avons rencontré 35 (85.3%) sujets de sexe féminin et 7

(16.7%) autres de sexe masculin.

L'dge des sujets se trouvait majoritairement dans la catégorie
des vingt-six a trente-cinq ans avec 23 (54.8%) personnes et dans la
catégorie des trente-six a quarante-cinq ans avec 15 (35.7%) sujets.
Les autres se retrouvaient dans la catégorie des quinze a vingt-cing
ans et dans celle des quarante-six ans et plus, pour respectivement 1

(2.4%) et 3 (7.1%) répondants.

Trente-deux (76.2%) répondants étaient mariés, 2 (4.7%) étaient
divorcés, 1 (2.4%) séparé, 2 (4.7%) étaient veufs ou veuves et 5 autres

(11.9%) vivaient en union libre.

La scolarité des sujets se situaient en majorité au niveau
secondaire avec 28 (66.6%) répondants. Les autres se retrouvaient
répartis entre les niveaux primaire, collégial et universitaire, pour

respectivement 3 (7.1%), 7 (16.7%) et 4 (9.5%) personnes.
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Plus de la moitié des répondants, soit 24 (57.1%) sujets,
n'avaient pas d'emploi rémunéré. Ceci peut s'expliquer par le fait que
les répondants, représantant chaque famille, étaient majoritairement
des meres au foyer. Les autres, soit 18 (42.9%) répondants,

occupaient un emploi.

Le revenu provenait essentiellement, pour 37 (88.1%) sujets, du
travail incluant le travail du conjoint. Pour les autres, il provenait de
I'assurance-chdmage, de l'aide sociale et de rentes personneiles, pour

respectivement 2 (4.8%), 2 (4.8%) et 1 (2.4%) répondants.

Le revenu familial net des familles rencontrées était tres
diversifié. La catégorie la plus réprésentée avec 18 (42.9%)
répondants était celle des 30 000$ et plus. La seconde était celle
des 20 000 a 24 9993 avec 11 (26.2%) sujets. Le reste des répondants
était réparti entre les catégories de moins de 9 999%, de 10 000 a
14 999%, de 15 000 a 19 999% et de 25 000 a 29 999%, pour
respectivment 1 (2.4%), 3 (7.1%), 3 (7.1%) et 6 (14.3%) personnes
(figure 1).

1.2 -Connaissance

Dans cette section, il sera question de I'histoire familiale des

sujets par rapport a la fibrose kystique. En second lieu, nous ferons
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Revenu moyen des familles rencontrées.

(2,38%)

(7,14%)

(7,14%) Légende
[ $9,999 et moins

B1 $10,000 a $14,999

(42,86%) E

$15,000 a $19,999

$20,000 a $24,999

;rrfr

(26,19%) O s25,000 a $29,999

B $30,000 st plus

Nombre total de répondants: 42

(14,29%)
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une évaluation des connaissances des répondants quant a la fibrose

kystique et aux techniques de kinésithérapie.

{11.2.1 -Histoire familiale

Aucun sujet de notre échantillonnage n'était atteint de fibrose
kystique. Hormis leurs enfants atteints,19 (45.2%) répondants ont
affirmé avoir, soit dans leur parenté ou dans celle de leur conjoint,
des personnes atteintes de cette maladie. Le lien de parenté se

trouvait 2 100% au niveau des cousins ou petits cousins.

Trente cing (83.3%) familles rencontrées n'avaient qu'un enfant
atteint de fibrose kystique et 7 (16.67%) autres en avaient deux.
Dans l'ensemble de notre échantillonnage, 2 familles avaient perdu un

enfant a cause de la fibrose kystique.

[11.2.2 -Connaissances sur les maladies génétiques et sur la

fibrose kystique

Dans cette partie, nous avons voulu déterminer Iles
connaissances des répondants, quant aux maladies génétiques en

général et sur la fibrose kystique.
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lI1.2.2.1 -Connaissances sur les maladies génétiques en général

Nous avons demandé aux répondants si les maladies héréditaires
pouvaient étre guéries a partir de bons traitements. La majorité, soit
30 sujets (71.4%) ont répondu non, ce qui correspondait a la bonne

réponse (figure 2).

Quarante (78.6%) sujets ont répondu juste en disant oui a la
deuxieme question, a savoir: lorsqu'il y a une personne atteinte d'une

maladie génétique dans une famille, il risque d'en avoir d'autres.

A la question suivante, nous leur demandions: lorsqu'il y a des
maladies héréditaires dans une famille, c'est toujours parce que les
gens se sont mariés entre parents? Trente (71.4%) sujets ont

répondu correctement en affirmant non (figure 3).

Quant a l'autre question, a savoir si une personne atteinte d'une
maladie héréditaire pouvait avoir un ou plusieurs enfant(s) normaux,
34 sujets (80.9%) ont répondu oui, ce qui correspondait a la bonne

réponse.

Pour finir cette partie, nous avons demandé aux sujets, si les
maladies génétiques ne se transmettaient que par les hommes, la
totalité de I'échantillonnage a répondu correctement en affirmant
non. En second lieu, nous leur avons posé la méme question, mais en
regard aux femmes, 36 (85.7%) sujets ont répondu correctement, soit

non.
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Les maladies héréditaires, c'est comme les autres maladies, on peut les guérir
avec de bons traitements?

(2,38%)

(26,19%)

____Légends
B oui

E non

ne sais pas

................ Nombre total de répondants: 42

(71,43%)
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Quand il y a des maladies héréditaires dans une famille, c'est toujours parce que
les gens se sont mariés entre parents?

(4,76%)

(23,81%)

‘ Légende
W oui
B non

ne sais pas

Nombre total de répondants: 42

(71,43%)
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I1.2.2.2 -Connaissances sur la fibrose kystique -

Vingt-six (61.9%) répondants évaluaient leurs connaissances en
général sur la fibrose kystique comme assez bonnes, 10 (23.8%)
autres  comme trés bonnes, et 6 (14.3%) comme pas tellement bonnes

(figure 4).

Nous avons demandé aux sujets: pensez-vous que la fibrose
kystique est une maladie héréditaire? Quarante (95.2%) sujets ont

répondu correctement en affirmant oui.

A savoir si une pesonne porteuse du gene de la fibrose kystique
est atteinte, la totalité de I'échantillonnage ont répondu

correctement en affirmant non.

Quant a savoir si le gene de la fibrose kystique se transmettait
‘a tous les enfants, lorsque les deux parents sont porteurs, 40 (95.2%)
personnes interrogées ont répondu non, ce qui correspondait a la

bonne réponse.

A la question: pour qu'un enfant soit atteint de la fibrose
kystique, il faut absolument que les deux parents soient porteurs?

Quarante (95.2%) sujets ont répondu correctement en affirmant oui.
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Perception des parents concernant leur degré de connaissance sur la transmission
de la F.K.

(14,29%)

(23,81%)

Légende
. trés bonne

ER assez bonne

&4 pas tel. bonnes

Nombre total de répondants: 42

(61,90%)
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Les trois prochaines questions de ce point ont fait référence aux
risques a chaque grossesse d'avoir un enfant atteint, selon certaines
combinaisons de parents porteurs. Voici en bref les questions, le taux

de bonnes réponses et la bonne réponse.

Quels sont les risques a chaque grossesse d'avoir un enfant
atteint de fibrose kystique si:

-Un seul parent est porteur: 36 (85.7%) bonnes réponses pour
aucun risque (figure 5).

-Les deux parents sont porteurs: 38 (98.5%) bonnes réponses
pour un sur quatre (figure 6).

-Un des parents est atteint et que ['autre est ni atteint et ni

porteur: 34 (80.9%) bonnes réponses pour aucun risque (figure 7).

- Par la suite, nous leur avons demandé quel etait la chance
d'avoir un enfant normal, si les deux parents étaient porteurs. Trente
et un sujets ont répondu correctement en affirmant une sur quatre

(figure 8).

Quant a savoir si le deuxiéeme enfant avait plus de chances d'étre
atteint si le premier ne I'était pas, 39 (92.9%) personnes interrogées

ont répondu correctement en affirmant non.

Pour finir cette partie, nous leur avons posé une question
concernant le nombre de personnes porteuses de la fibrose kystique

dans la région du Saguenay Lac-St-Jean et une sur le nombre de
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Quels sont les risques a chaque grossesse d avoir un enfant atteint de la F.K., si un

seul parent est porteur?

(2,38)
(2,38)"

(2,38)

(85,71)

Légends

B aucun risque

E un sur quatre

un sur deux
trois sur quatre
O un sur dix

B ne sais pas

Nombre total de répondants: 42
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Quels sont les risques a chaque grossesse d'avoir un enfant atteint de la F.K., si les
deux parsnts sont porteurs?

(9,52%)

Légende

B aucun risque

E un sur quatre

Nombre total de répondants: 42

(90,48%)
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Quels sont les risques a4 chaque grossesse d'avoir un enfant atteint de la F.K,, si
l'un des parents est atteint et que l'autre est ni atteint et ni portsur?

(7,14%)

(2,38%)

(9,52%)
Légende_________

B aucun risque
B8 un sur quatre

B doux sur guatre

ne sais pas

Nombre total de répondants: 42

(80,95%)
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Quels sont les chances a chaque grossesse d'avoir un enfant ni atteint et ni porteur
si les deux parents sont porteurs?

(2,38%) (9,529

(14,29%)

Légends
B aucune chance
B une sur quatre
B deux sur quatre

trois sur quatre

Nombre total de répondants: 42

(73,81%)



44
personnes atteintes a la naissance toujours pour la méme région. En
ce qui concerne la premiéere question, 13 (31%) sujets ont répondu
correctement en affirmant une sur 15 et 6 (14.3%) ont répondu

correctement a la deuxieme question, en mentionnantli sur 890

naissances vivantes (figures 9 -10).

I11.2.2.3 -Connaissance des techniques de kinésithérapie

Nous avons terminé cette partie par un regard sur ['utilisation et
le besoin d'information quant aux principales techniques de

kinésitérapie.

Trente-trois (78.6%) répondants avaient a appliquer au moins
une technique de kinésitérapie régulierement, 5 (11.9%) autres

rarement et 4 (9.5%) n'utilisaient jamais ces techniques.

Chez ceux qui appliquaient ces traitements, soit régulierement
ou non, 24 (57.1%) répondants ont affirmé que c'étaient les deux
parents qui s'affairaient a cette tdche, douze (28.6%) autres ont dit
'que c'était exclusivement la mere, 1 (2,4%) autre que c'était
exclusivement le pere, et enfin, il y a eu 1 (2,4%) cas ol c'était

I'enfant lui-méme qui s'appliquait les traitements.

Le nombre d'heures de traitement par semaine variait beaucoup

d'une famille a l'autre, et ceci était directement relié a [I'état de
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Quel serait d'aprés vous le nombre de personnes porteuses du gene de la F.K. au

Saguenay-Lac St-Jean?

(14,29%)

(19,05%)

(2,38%)
(2,38%)

(30,95%) (30,95%)

Légende

M une sur dix

B une sur quinze

une sur vingt-cing
une sur cent

D une sur mille

B ne sais pas

Nombre total de répondants: 42
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Quel serait d'aprés vous le nombre de personnes atteintes a la naissance au

Saguenay-Lac-St-Jean?

(19,05%) (19,05%)

(9,52%)
(14,29%)

(23,81%) (14,29%)

Légende

M une personne sur 100

B une personne sur 475

une personne sur 890
une personne sur 1,200
O une personne sur 2,000

B ne sais pas

Nombre total de répondants: 42



47
santé de l'enfant ou du nombre d'enfants atteints par famille. Mais,
nous pouvons établir qu'en moyenne, les parents qui appliquent ces

traitements y consacrent environ de 4 a 7 heures par semaine.

Nous avons demandé aux parents s'ils ressentaient un état de
stress lors de l'application de ces traitements. Trente (71.2%) ont
répondu pas du tout, 4 (9.5%) un peu et enfin, 4 ont répondu

moyennement.

En ce qui concerne une formation sur les techniques de
kinésithérapie, 34 (81%) répondants ont affirmé que ceci était déja
fait, le reste se répartissant en deux groupes égaux de 4 (9.5%)
personnes, dont l'un était intéressé et l'autre non intéressé par cette

formation.

1.3 -lmpact social

Dans cette deuxiéme partie, il sera question dans un premier
temps de l'impact éventuel de la maladie sur les relations de couple,
sur leur aspiration de fécondité et sur leurs pratiques contraceptives.
Dans un deuxiéme temps, nous aborderons les points concernant la
famille, les relations avec I'environnement social, c'est-a-dire les
relations interpersonnelles et les sorties, et nous terminerons avec

les questions relatives a la vie professionnelle. Les réponses a
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chacune de ces questions serviront a déterminer globalement ['impact

social de la maladie sur la vie parentale et familiale.

1.3.1 -Vie de couple

Les sujets rencontrés se composaient trées majoritairement de
personnes avec conjoint, soit 37 (88.1%). Les parents veufs
représentaient 2 famiilles (4.8%) et ceux divorcés ou séparés en

représentaient 3 (7.1%) autres.

Vingt (47.6%) répondants ont affirmé que la présence de la
maladie avait eu un impact sur leur vie de couple. En contre partie, 22

(52.4%) autres sujets ont affirmé le contraire.

Chez ceux qui ont parlé d'impact sur leur vie de couple, 8 (40%)
ont fait référence a un rapprochement, 3 (15%) a un éloignement
n'étant pas nécessairement permanent, 1 (5%) a mentionné
I'éclatement total du couple, et pour finir, 8 (40%) autres ne se sont
pas catégorisés dans nos choix de réponse. Pour eux, l'impact ressenti

était variable, pas vraiment défini et non catégorisable.
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111.3.2 -Aspiration de fécondité et contraception

L'aspiration de fécondité est le point le plus touché par la
présence de la maladie. En effet, 25 (59.5%) sujets ont affirmé ne
plus vouloir d'enfants a cause de la maladie et 4 (9.5%) autres ont
décidé d'en avoir moins. Pour le reste, 13 (31%) répondants ont

mentionné que leur famille était compléte (figure 11).

Les moyens contraceptifs efficaces sont trées utilisés. Trente
(71.4%) sujets ont affirmé avoir changé pour des moyens plus s(rs
dont 19 (63.3%) disent l'avoir fait directement en raison de la
maladie. Les moyens radicaux tels que la vasectomie et la ligature
des trompes représentent 61% des nouveaux moyens de contraception

utilisés.

Trente quatre (81%) répondants interrogés étaient au courant de
la possibilité du test prénatal servant a diagnostiquer la fibrose
kystique. Trente-huit (90.5%) sujets étaient ou seraient favorables a
un tel test. Quant a l'avortement thérapeutique, 20 (47.6%) sujets
étaient favorables, 18 (42.9%) étaient contre et 9 (9.5%) étaient

indécis.
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Modification du désir d'avoir des enfants, suite au diagnostic positif révélant la
présence du géne de la F.K. chez les parents.

(30,95%)
Légende
N plus aucun enfant

H moins d'enfant

famille terminée

(59,52%)

Nombre total de répondants:; 42

(9,52%)
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11.3.3 -La famille

Nous avons tenté ici d'évaluer la qualité du climat familial
actuel, en posant une série de questions précises sur la perception et
I'appréciation des répondants, vis a vis des relations interper-

sonnelles dans la famille.

Nous avons demandé aux répondants, s'ils y avaient de "bons

rapports” entre:

-eux et leur conjoint? Vingt-neuf (78.38%) ont affirmé que les
rapports étaient tres bons, 5 (13.51%) ont dit que ceux-ci étaient
satisfaisants, et enfin 3 (8.11%) autres ont répondu qu'il y avait des

problemes.

-eux et leur(s) enfant(s) atteint(s) de la F.K.? Quarante et un
(97.62%) répondants ont dit qu'ils étaient trés bons, et 1 (2.38%)

dernier a affirmé qu'ils étaient satisfaisants.

-eux et leur(s) autre(s) enfant(s)? Trente et un (93.94%) sujets
interrogés ont dit qu'ils étaient trés bons, deux (6.06%) autres ont

mentionné qu'il y avait présence de problémes.

- leur conjoint et leur(s) enfant(s) atteint(s)? Trente-quatre
(91.89%) répondants ont affirmé que les rapports étaient trés bons,
deux (5.41%) qu'ils étaient satisfaisants, et enfin 1 (2.70%) autre a

dit qu'il y avait présence de problémes.
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- leur conjoint et leur(s) autre(s) enfant(s)? Vingt-six (86.67%)
personnes interrogées ont affirmé que les rapports étaient trés bons,
une (3.33%) a dit qu'ils étaient satisfaisants, et enfin pour finir 3

(10.00%) autres ont répondu qu'il y avait des problemes.

- les enfants? Trente (83.33%) sujets interrogés ont dit que les
rapports étaient trés bons, 4 (11.11%) qu'ils étaient satisfaisants, et

2 (5.56%) autres ont dit qu'il y avait des problemes.

Enfin, pour terminer, nous avons demandé s'ils étaient satisfaits
en général du climat familial actuel: trente-trois (78.8%) sujets ont
dit étre trés satisfaits du climat familial et 9 (21.2%) autres étaient

moyennement satisfaits.

I11.3.4 -Environnement social

Il faut savoir ici que 33 (78.6%) sujets ont mentionné que la
maladie avait modifié d'une fagon ou d'une autre leur fagon de vivre
contre 9 (21.4%) qui seraient d'avis contraire. Ces modifications se
traduiraient de diverses fagons, principalement orientées vers une

réorganisation et une adaptation face a la maladie.

Aucune des familles rencontrées n'a été dans I'obligation de

déménager afin de se rapprocher d'un centre de traitement spécialisé.
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Trente-neuf (92.9%) répondants considérent avoir un réseau
d'amis et de ce nombre, 37 (88.1%) ont affirmé que ce réseau d'amis
était resté le méme suite a la naissance de leur enfant atteint et 2
(4.7%) autres ont mentionné avoir fait un ajout dans ce réseau par la

présence de familles ayant des enfants atteints.

D'autre part, 33 (78.6%) sujets ont affirmé que la présence d'un
enfant atteint de fibrose kystique dans la famille n'a pas affecté le
nombre de visites rendues a leur entourage. Pour ceux qui ont parlé de
changement dans la fréquence des visites rendues, 2 (4.8%) vont dans
le sens d'une augmentation, 6 (14.3%) d'une diminution et 1 (2.4%)

autre dans celui d'un arrét total des visites.

Pour ce qui est des visites regcues, 36 (85.7%) sujets ont dit
qu'elles étaient restées stables malgré la présence de la maladie.
Pour ce qui est des autres, 4 (9.5%) ont parlé d'une diminution et 2

(4.8%) n'en avait aucune idée.

En ce qui concerne les activités sociales et de loisirs, 29 (69%)
répondants ont affirmé que la présence de la maladie ne les avaient
pas diminuées. Pour ce qui est des autres, 10 (23.8%) ont parlé d'une
diminution, 1 (2.4%) d'une augmentation et 1 (2.4%) d'un arrét total

des activités.
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11.3.5 -Vie professionnelle

Pour ce qui est de la vie professionnelle des répondants, vingt
quatre (57.1%) ont déclaré ne pas avoir d'emploi. Nous pouvons
attribuer ceci au fait que la grande majorité des répondants était des
meéres au foyer. Sur ce, 17 (70.8%) ont affirmé avoir déja eu un emploi

contre 7 (29.2%) qui ont dit le contraire.

Sur les 17 (70.8%) qui ont dit avoir déja eu un emploi, 7 (41.2%)
ont mentionné que leur retrait du marché du travail était directement

relié & la maladie contre 10 (58.8%) qui ont affirmé le contraire.

Voyons maintenant les conjoints. Mentionnons en tout premier
lieu que 5 familles étaient monoparentales, ce qui réduit ici
I'échantillonnage total & 37 répondants. Sur ce nombre, 4 (10.8%)
répondants ont mentionné que leur conjoint n'avait pas de travail,
ceci n'étant pas relié a la présence de la maladie. Par ailleurs, un seul
conjoint se serait vu dans l'obligation de changer d'emploi afin de

réduire ses heures de travail en raison de la maladie.

i1.4 -Le réseau d'aide

Dans cette partie, nous allons essayer de déterminer si les

parents ont un réseau d'aide dans leur environnement social, c'est-a-
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dire parmi leur parenté et leurs amis. Par la suite, nous allons
évaluer la connaissance, ['utilisation et I'appréciation des services
offerts par la clinique de fibrose kystique de I'Hopital de Chicoutimi.
Pour finir, nous allons essayer de déterminer si un regroupement des
familles en vue d'offrir des activités et services pourrait répondre a

certaines attentes.

Il1.4.1 -Réseau d'aide sociale

Nous avons demandé aux répondants sur qui ils pouvaient
compter en cas de besoin a part leur conjoint. Il a été trés
intéressant de découvrir que la grande majorité, soit 39 (92.9%)
répondants, ont au moins une ou plusieurs personnes aupres
desquelles ils peuvent s'adresser en cas de besoin. Les personnes qui
composent ce réseau d'aide sociale se retrouvent en majorité pour 34
(78.6%) répondants dans la parenté et enfin 5 (21.4%) autres le

retrouvent parmi les amis.

Afin de donner une idée de la qualité des relations sociales et
voir si certains parents pouvaient se trouver en situation
d'isolement, nous avons demandé aux répondants s'ils avaient au
moins un(e) ami(e) intime a qui ils pouvaient parler en cas de besoin
(en dehors du conjoint). Trente-deux (76.2%) sujets ont répondu en

avoir au moins un contre 10 (23.8%) qui ont affirmé n'en avoir aucun.
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D'autre part, 28 (66.6%) personnes interrogées ont affirmé que

le gardiennage n'était pas un probléme contre 4 (9.5%) qui ont
affrmé rencontrer quelques difficultés et 5 (11.9%) autres qui ont

mentionné en avoir beaucoup.

I11.4.2 -Réseau d'aide clinique

Nous avons constaté que toutes les familles rencontrées
fréquentaient la clinique de fibrose kystique. Quarante (95.2%) y
allaient réguliérement et 2 (4.8%) autres au besoin. C'est ainsi que
40 (95.2%) répondants ont affirmé s'étre procurés de l'information
aupres de la clinique. De ce nombre, 35 (87.5%) ont dit éire satisfaits
de l'information regue, 3 (7.5%) plus ou moins satisfaits et 2 (5%)

insatisfaits.

Par ailleurs, tous les répondants ont dit étre satisfaits des
rapports qu'ils ont avec les médecins de la clinique ainsi qu'avec les

membres du personnel.

De méme, l'attitude des enfants a I'égard de la clinique s'avéere
plutét positive, compte tenu des différentes contraintes et
frustrations que peut apporter I'obligation de rencontrer
régulierement un médecin et de se voir imposer certaines

restrictions.
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I11.4.3 -Conseil génétique

Le conseil génétique de I'hdpital de Chicoutimi semblait peu
connu des répondants. En effet, seulement 22 (52.4%) sujets ont dit
en connaitre l'existence, et sur ce nombre, 3 (13.7%) seulement y
avaient eu recours. Mentionnons ici que les répondants dans

I'ensemble ont manifesté peu d'intérét pour ce service.

11.4.4 -Regroupement potentiel des familles

D'autre part, nous avons tenté de déterminer si un regroupement
des familles pourrait répondre a certaines attentes des parents. Nous
leur avons donc demandé s'il serait avantageux pour eux de regrouper
les familles afin de favoriser le développement de certaines

activités et de certains services.

Prés de la moitié des répondants, soit 19 (45.2%), ont affirmé
que ceci pourrait leur étre utile. Pour eux, il serait particulierement
important d'y retrouver entre autres un service de garderie
spécialisé, une infirmiére a domicile, de l'information sur la maladie

et des loisirs familiaux.
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En contrepartie 23 (57.2%) répondants ont mentionné qu'un tel
regroupement n'aurait aucun avantage pour eux. Ces derniers affir-
ment qu'aujourd’hui ils connaissent bien la maladie et qu'ils ont

appris a vivre avec cette derniere.
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CHAPITRE IV
DISCUSSION

Dix neuf (45.2%) répondants avaient affirmé avoir dans leur
parenté une personne atteinte de fibrose kystique. Malgré ce fait,
aucun d'eux ne s'était soucié de cette maladie avant le diagnostic de
leur premier enfant atteint. Pourtant, la présence de la maladie dans
leur parenté les rendaient susceptibles d'étre porteurs du géne. La
plupart des répondants ont affirmé que cet aspect ne leur avait
jamais effleuré l'esprit et que méme devant le fait accompli d'un
diagnostic positif de fibrose kystique chez leur enfant, le doute
persistait longtemps face a celui-ci. Alors comment y penser avant la

grossesse.

IV.1 -Connaissance

Les répondants se sont montrés trés performants. Considérant
que sur les 6 questions se rapportant a la transmission des maladies
génétiques en général, nous avons obtenu en moyenne 81% de bonnes
réponses et que sur les dix questions faisant réference a la fibrose
kystique, nous avons obtenu en moyenne 77% de bonnes réponses.( Les
moyennes correspondent a la somme des pourcentages de chaque
bonne réponse divisé par le nombre de questions.) Nous pouvons donc
affirmer que les répondants avaient une trés bonne connaissance

générale sur les maladies génétiques et sur la fibrose kystique.
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En faisant une bréve analyse des questions les moins bien
réussies, nous pouvons voir qu'elles faisaient référence a des’
connaissances plus spécifiques comme celles sur le taux de porteurs
au SLSJ ou sur le nombre de personnes atteintes a la naissance au

SLSJ. Nous avions anticipé de tels résuitats pour ces questions.

Au départ, nous nous attendions pas a de si bonnes
connaissances de la part des parents. Nos questions auraient-elles
été trop faciles? Nous croyons que non. Certes, celles-ci ne se
rapportaient qu'a des connaissances de base, mais nous considérons
que pour des parents n'ayant aucun lien professionnel avec ces

maladies, leurs connaissances étaient trés bonnes.

Par contre, la majorité des'répondants ont fait la méme
remarque: "lorsque nous avons appris que notre enfant était atteint de
fibrose kystique, nous n'avions aucune connaissance sur cette maladie
ou sur toute autre maladie génétique. Pour nous, la fibrose kystique,.
ce n'était qu'un mot déja entendu et rien de plus. C'est a partir du
diagnostic positif de notre enfant, que nous avons commencé a nous
documenter et a nous informer sur cette maladie et a acquérir des
connaissances sur les maladies génétiques en général. Au fur et a
mesure, nous avons accumulé des connaissances auprés de notre
médecin, auprés des infirmieres, auprés d'autres parents ayant des
enfants atteints de fibrose kystique et a partir de toute autre source

d'information possible.”
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Les propos des parents démontraient, que la connaissance, et en
outre, l'information, étaient des éléments clefs pour leur adaptation
a la maladie et pour assurer un équilibre au niveau du couple et de la

famille.

Méme si les parents ont de bonnes connaissances, nous avons pu

constater qu'ils étaient toujours a I'affit d'information.

En ce qui concerne la connaissance et l'application des
techniques de kinésithérapie, qui dans ce cas ci font surtout
référence au "clapping”, les répondants nous ont fait comprendre que
ce traitement qu'ils ont a appliquer quotidiennement devient quelque
chose de coutumier, et que le stress des premiéres applications

diminue progressivement avec le temps.

En regard aux différents éléments qui composaient cette
premiére partie du travail, nous avons pu en déduire que les
répondants ont su trouver l'information nécessaire pour s'adapter a la
maladie et pour appliquer les traitements de kinésitérapie. Il faut
mentionner que la clinique de fibrose kystique de [|'hdpital de
Chicoutimi est un support professionnel tres important pour les
familles au niveau de l'information. On doit également mentionner que
les réponses auraient pu étre bien différentes, si nous n'avions

rencontré que des familles récemment touchées par la maladie.
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IV.2 -Impact social

La maladie semble avoir peu de répercussion négative sur la vie
de couple. En effet, un seul répondant a parlé d'un éclatement total du
couple, qui serait conséquent a la maladie. Mentionnons ici, que
certains répondants ont affirmé que les couples qui ne passent pas a
travers les premiéres années de la maladie sont des couples plutét
fragiles, voués a toute fin pratique a de nombreux problémes de
parcours, avec ou sans la présence de la fibrose kystique. En outre,
d'aprés ces mémes personnes, cette épreuve leur a permis de se

redécouvrir et de grandir.

L'aspiration de fécondité est I'un des points les plus touchés par
la fibrose kystique au niveau du couple. En effet, plus de la moitié des
réepondants ont affirmé ne plus vouloir d'enfants a cause de la
maladie. Pourtant, plus des trois quarts des sujets connaissaient
I'existence du test de dépistage prénatal de la fibrose kystique. Ce
test pourrait leur permettre de connaitre, dans des délais
raisonnables, I'état du foetus et de choisir I'avortement
thérapeutique en cas d'un diagnostic positif de fibrose kystique chez
ce dernier. De plus, la moitié des répondants étaient favorables a
I'avortement thérapeutique en général. Cependant, il est intéressant
d'observer, que dans I'éventualité ou les sujets se verraient
confrontés personnellement a l'avortement thérapeutique suite a un
diagnostic positif de fibrose kystique, le nombre de répondants

favorables @ une telle intervention chute a 7 (16.8%). Ceux-ci nous
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ont expliqué que l'espérance de vie croissante, les progrés dans les
travaux de‘ recherche en cours ainsi que I'amélioration des techniques
de kinésithérapie sont des facteurs importénts a prendre en
considération. De ce fait, il est difficile pour eux de choisir
I'avortement thérapeutique. C'est ainsi que la trés grande majorité
des répondants, tout en étant favorable a l'avortement thérapeutique,
s'opposaient & ce recours dans une situation personnelle. Ceci nous
fait comprendre que les répondants préféraient ne plus avoir
d'enfants et ne pas étre confrontés a une décision quant a
['avortement thérapeutique. D'autre part, les répondants nous
laissaient comprendre qu'ils avaient confiance dans les travaux de
recherche, qui finiront par guerir la fibrose kystique. C'est en
considérant ces deux constats, et la possibilité d'avoir un enfant
atteint de fibrose kystique, que les parents préféraient attendre

avant d'avoir d'autres enfants.

L'impact de la maladie sur les rapports parent-enfant et
enfant-enfant semble assez bien surmonté. C'est ainsi que plus des
trois quarts des répondants ont affirmé étre satisfaits du climat

familial en général.

En ce qui concerne l'impact de la fibrose kystique sur les
contacts avec I'environnement social, celle-ci ne sembie pas les
avoir affectés pour plus des trois quarts des répondants. D'autre part,

les activités sociales et de loisirs ont été plus touchées par la
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présence de la maladie, mais selon plusieurs répondants, ceci est di

plus particulierement a un ajustement a la vie parentale.

Pour ce qui est du gardiennage, prés du quart des familles ont
des problémes a ce niveau. Les parents éprouvent une certaine crainte
a faire garder leurs enfants en raison de la présence de la maladie.
C'est ainsi qu'ils deviennent trés sélectifs face au choix d'une
gardienne; qui en outre, doit apprendre a connaitre quelque peu la
maladie et savoir comment intervenir en cas de besoin. D'autre part,
plusieurs gardiennes manifestent certaines craintes a garder des
enfants atteints de fibrose kystique, de peur des complications, et ce

malgré la démystification de la maladie faite par les parents.

Concernant la vie professionnelle des meres des enfants
atteints, nous pouvons remarquer un impact assez important au
niveau du retrait du marché d'emploi directement relié¢ a la présence
de la fibrose kystique. Malgré ce fait, elles ne représentent qu'une
minorité des répondantes, les autres travaillent ou ont abandonné
leur emploi par choix, de maniére a s'occuper des enfants a la maison,
qu'ils soient ou non atteints de la fibrose kystique. Pour ce qui est
des conjoints, la maladie n'a eu aucun impact sur leur vie
professionnelle, si ce n'est d'un cas qui a di changer d'emploi pour

réduire ses heures de travail.

A la lumiére des informations que nous avons obtenu dans cette

partie du travail, nous pouvons en déduire que la maladie produit un
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impact particulierement important sur [‘aspiration de fécondité et
sur la contraception. Par ailleurs, l'impact de la maladie concernant
la vie de couple, la vie familiale et sociale en général, s'est révélé
devenir de moins en moins présent au fil des ans. Malgré des
résultats plutoét positifs, il ne faut pas oublier l'importance vitale du
support professionnel pour combattre les effets constants de la
maladie sur les enfants atteints, sur les parents et sur toute la

dynamique familiale.

IV.3 -Réseau d'aide

Pour ce qui est des contacts avec l'environnement social, nous
avons pu observer que la majorité des répondants ne semble pas se
retrouver dans une situation d'isolement. Leurs relations paraissent
tout-a-fait normales. On se rend compte toutefois, que la présence de
la fibrose kystique nécessite une période d'adaptation et un minimum
d'organisation pour l'entraide. C'est avec le temps, une connaissance
grandissante de la maladie et quelques efforts qu'un réseau d'aide

vient a se tisser entre la famille touchée et son environnement

social.

Pour ce qui est de la clinique de fibrose kystique de I'Hopital de
Chicoutimi, son réle principal est d'offrir un suivi médical aux
enfants atteints de fibrose kystique. Cependant son action ne

s'arréte pas la. En effet, elle devient la principale source d'informa-
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tion pour les parents. Comme nous avons pu le voir précédamment, les
connaissances des parents concernant la maladie est primordiale pour
leur adaptation et le maintien d'un climat familial stable et de
qualité. C'est a partir de ce constat qu'il nous est permis d'en
déduire que la clinique de fibrose kystique est une plaque tournante
dans la qualité de vie des familles ayant des enfants atteints de

fibrose kystique dans la région.

Plusieurs répondants nous ont fait part de certains
commentaires afin d'améliorer les services offerts par la clinique de
fibrose kystique. Voici ceux qui sont revenus le plus souvent: -"la
clinique devrait offrir un service de psychologie pour les enfants
atteints et pour les parents"; -"considérant que les enfants atteints
ont une espérance de vie de plus en plus longue, un médecin devrait
étre rattaché auprés des jeunes adultes atteints." -"la clinique
devrait s'occuper d'avantage des problemes tel que l'alimentation, les
problémes psychologiques, sociaux, et affectifs." Il est a noter que
depuis nos entrevues, un médecin spécilisé en pneumologie s'occupe
spécifiquement des adultes atteints de fibrose kystique suivis a la

clinique de I'Hépital de Chicoutimi.

Concernant le service de conseil génétique de [|'Hopital de
Chicoutimi, I'ensemble des répondants y ont apporté peu d'intérét.
Ceci peut s'expliquer par le fait que les répondants n'ont pas eu
besoin de ce service pour découvrir qu'ils étaient porteurs de la
fibrose kystique. D'autre part, les répondants ont pu obtenir les

informations nécessaires sur les risques de transmettre la maladie
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par la clinique de fibrose kystique qu'ils fréquentent plusieurs fois
par année. De plus, plusieurs répondants considéraient que leur
famille était terminée, nonobstant la présence de la fibrose kystique
ou ne voulaient plus avoir d'enfant suite a la naissance de leur enfant

atteint donc, pourquoi avoir recours au conseil génétique.

Pour ce qui est du regroupement potentiel des familles, les
répondants se sont répartis en deux groupes quasi égaux. Le premier
groupe était intéressé par les services qu'un tel regroupement
pourrait leur offrir. Le deuxiéme groupe a affirmé que tout comme
leur enfant atteint, ils agissaient en fonction d'une vie "normale".
Donc pour eux, étre continuellement en contact avec d'autres familles
vivant les mémes probléemes qu'ils ont vécu pourrait perturber
certains aspects positifs qu'ils ont acquis au cours des années. |l faut
savoir toutefois qu'il ne sont pas contre le principe d'un tel
regroupement. Malgré ce désir d'éloignement certains de ces mémes
parents ont affirmé qu'ils seraient tout de méme intéressés a y
oeuvrer sur le plan organisationnel, sans pour autant amener leur
famille a y participer activement. Cette attitude vient du fait que ces
personnes croient que certains services d'aide leur auraient été fort

utiles au début de la maladie.
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IV.4 -Comparaison avec d'autres recherches

Plusieurs recherches ont analysé le degré de connaissance des
parents porteurs obligatoires du géne de la fibrose kystique.
Cependant la plupart de ces études présentent deux probléemes, ou
bien elles sont basées sur des impressions qu'ont les parents sans
avoir étudié des points spécifiques (Kulczycki et al 1969; Tropauer et
al 1970; Boyle et al 1976), ou bien elles se sont attardées a étudier
un aspect particulier de la maladie (Léonard et al 1972; Mc Crae et al
1973). Dans leur étude, Nolan et al (1986) ont utilisé un
questionnaire. lls ont conclu que les parents étaient bien informés
quant a la physiopathologie, au traitement et a la génétique de la
fibrose kystique mais que leurs connaissances sur les risques liés a
la reproduction étaient trés limitées. Deux études portant sur la
fibrose kystique ont été publiées en 1984 par Passarge et al et par
Kaback et al et une étude par Denayer et al en 1990. Dans I'étude de
Passarge et al, 47% des parents ayant un enfant atteint connaissaient
le risque de récurrence de la fibrose kystique a chaque grossesse.
Dans l'étude de Kaback et al 86% connaissaient ce risque et 81%
savaient qu'il n'y avait aucun risque si un seul parent était porteur.
Dans |'étude de Denayer et al 97% connaissaient le risque de
récurrence si les deux parents étaient porteurs et 84% savaient qu'il
n'y avait aucun risque si un seul parent était porteur. Dans ['étude de
Kaback et al 52% connaissaient le taux de porteurs approximatif
contre 42% pour Passarge et al et 35 % pour Denayer et al. Dans
I'étude de Henley et Hill (1990) en Afrique du sud, 80% des répondants

savaient que le géne de la fibrose kystique devait étre porté par les 2
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parents pour qu'il y ait risque d'avoir un enfant atteint et 75%

savaient que le risque était de 1 chance sur 4.

Les résultats de ces études sont semblables en partie a ceux de
notre recherche. Comme dans I'étude de Nolan et al, les parents de
notre échantillonnage ont démontré qu'ils avaient de bonne
connaissances concernant les traitements et la génétique de la
fibrose kystique. Cependant, au niveau de la récurrence de la maladie,
ils se comparent d'avantage a ceux de I'étude de Kaback et al ou de
Henley et Hill. Par ailleurs, le nombre de bonnes réponses concernant
le taux de porteurs approximatif dans notre recherche est inférieur a

celui des recherches citées.

En 1990, Evers-Kiebooms et al ont publié une étude sur les
attitudes de reproduction et [l'utilisation du diagnostic prénatal des
couples ayant un enfant atteint de fibrose kystique. La naissance d'un
enfant atteint a un impact majeur sur les attitudes de rebroduction.
En effet, seulement 15% indiquent que la naissance n'a eu aucun effet.
Par contre, 18% sont indécis quant a une grossesse ultérieure. Trois
pour cent ont indiqué qu'ils avaient réduit la dimension de leur
famille et 54% qu'ils ne voulaient plus d'enfant. Aprés la naissance de
I'enfant atteint, 82% des couples ont eu recours a des moyens
contraceptifs plus fiables (mécanique ou hormonaux). De plus, la
stérilisation a été utilisée sur une plus grande échelle et a un &ge
plus précoce que dans l'ensemble de l|la population de référence
(Belgique). Par exemple, la population de parents ayant des enfants

atteints de fibrose kystiqgue dans les catégories d'dge 20-25, 25-30,
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30-35, ont utilisé la stérilisation pour respectivement 0%, 16% et
45% alors que dans la population de référence, ces taux sont

respectivement, pour les mémes catégories d'age, de 0%, 6% et 19%.

Concernant le diagnostic prénatal, 61% des parents n'y ont pas
eu recours car ils ne veulent plus d'enfants, 4% voulaient des enfants
méme sans diagnostic prénatal et 8% ont décidé d'avoir un autre
enfant parce qu'il y avait la possibilité d'un diagnostic prénatal. Si
une grossesse était en cours, 66% des répondants auraient eu recours
au diagnostic prénatal et 20% y auraient eu probablement recours.
Quant a l'interruption de la grossesse si le foetus était atteint de
fibrose kystique, 45% y mettraient fin, 20% y mettraient
probablement fin et 25% ne mettraient pas fin a la grossesse

(Evers-Kiebooms et al 1990).

Certains résultats de notre recherche sont comparablies a ceux
de Evers-Kiebooms et al. Cependant il faut faire attention de
comparer trop directement ces résultats a cause du biais da a la
formulation des questions et des choix de réponses. Par exemple,
Evers-Kiebooms et al dénotent un impact majeur lors de la naissance
d'un enfant atteint sur ['attitude de reproduction des parents'. Cette
attitude a été observée également dans notre recherche. Cependant,
les choix de réponse dans l'étude d'Evers-Kiebooms et al sont
légérement différents des nétres. Il ne tient pas compte des familles
terminées avec ou sans la présence de la maladie, ce qui peut avoir eu
une influence importante sur le choix de réponse des sujets. Dans
notre recherche, 31% des répondants se sont catégorisés comme

familles
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terminées; dans la recherche de Evers-Kiebooms et al, 54% des |
familles affirmaient ne plus vouloir d'enfants, mais est-ce que ceci
est directement relié a la maladie? Si oui, nos résultats sont
comparables, car nous arrivons a 59%. Au niveau de l'utilisation de
moyens contraceptifs plus efficaces aprés la naissance de l'enfant
atteint, notre résultat est inférieur de 36.8% a celui de
Evers-Kiebooms et al avec 45.2% des répondants. En ce qui concerne
la stérilisation, nous pouvons dire qu'elle est grandement utilisée
dans notre échantillonnage (61.42%), plus que dans celui de I'étude d'
Evers-Kiebooms et al. Quant au diagnostic prénatal, les deux
recherches arrivent a des résultats semblable, démontrant que les
gens seraient favorables a un tel test. Pour ce qui est de
I'interruption de grossesse en cas de fibrose kystique, notre résultat
est de seulement 16.8% de sujets favorables comparativement a 45%

dans I'étude d' Evers-Kiebooms et al.
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CONCLUSION

Nous pouvons affirmer que la présence de la maladie a un
impact sur le couple et sur la dyhamique familiale en général.
Cependant, cet impact peut prendre des formes trés diverses et peut
étre plus ou moins présent selon chaque cas particulier. L'état de
santé de l'enfant, la capacité du couple a surmonter les difficultés, le
degré de connaissance de la maladie, l'environnement social, le
support professionnel, le facteur temps, etc., sont autant de variables
jouant un réle primordial sur la forme et ['intensité des

répercussions de la fibrose kystique dans la famille.

Sans pour autant vouloir minimiser I'ampleur des problemes que
peut amener la présence d'un ou de plusieurs enfants atteints, il nous
est permis suite a |'étude de ces variables et a I'ensemble des
résultats obtenus lors de cette recherche, d'avoir une vision positive

de la situation en général des familles visitées.

Nous pouvons affirmer par ailleurs que [l'information est
primordiale. Celle-ci favorise la démystification de la maladie et
permet d'accroitre les connaissances nécessaires aux parents pour
mieux s'adapter aux diverses situations. Or les parents se sont

révélés étre trés bien informés.

De méme, il nous est permis de constater dans la plupart des
cas, tant au niveau du couple et de la famille, une capacité croissante
a restructurer et a régulariser leur mode de vie en fonction de la

maladie, les premiéres années étant souvent les plus difficiles.
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Pour ce qui est du réseau d'aide dans l'environnement social,
nous pouvons affirmer que les familles ne se retrouvent pas dans une

situation d'isolement.

Au niveau du réseau d'aide professionnelle, la clinique de fibrose
kystiqgue de [I'hopital de Chicoutimi s'est révélée étre une source
d'information privilégiée, de méme qu'un centre de traitements de

qualité apprécié par les parents.

Par ailleurs, les répondants se sont révelés partagés en ce qui a
trait aux avantages qu'ils pourraient tirer personnellement d'un
regroupement potentiel des familles. Toutefois, certains démontrent
un intérét pour l'aspect organisationnel d'un tel regroupement, sans
pour autant manifester le désir d'amener leur famille a y participer
activement. Ceci vient du fait qu'ils voudraient partager leurs
connaissances et aider les familles qui se voient confrontées a cette

maladie.

Enfin pour terminer, soulignons que c'est principalement
I'information et le facteur temps qui permettent aux familles de
s'adapter a la maladie et de se créer un mode de vie en fonction de
celle-ci. C'est a partir de ce constat qu'une emphase constante sur
l'aspect information du réseau professionnel prend particulierement

son importance aupres des familles.
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Date de I'entrevue: .......... Y SO /1990

jour Mois  Année

Résultat final de 'entrevue:
1) Entrevue complétée 0O

2) Entrevue incompléte O

--------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
--------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

--------------------------------------------------------------------------------------------------------------------



1) Sexe:

2) Age:

3) Statut:

4) L1eu de naissance:

5) Scolarité:

Mad
FO

115225 O
2)26a35 0O
3)36a45 O
4) 46 et plus O

1) célibataire O
2)marié(e) 0O
3)veuf(ve) 0O
4) divorcé(e) O
5) sépare(e) O
6) union libre O

1) Lac St-Jean O
2) Saguenay O
3) Charlevoix a
4) Ailleurs au Quebec O
SY AULPC...oooveeee e O

1) primaire O
2) secondaire O
3) collégiale a
4) universitaire 0O



6) Avez-vous un emploi remunére:

1) Oui, a temps partiel O
2) Oui, a temps plein O
3) Non, je ne travaille pas O

7) Quel est la source principale de votre revenu familial:

1) Le travail (conjoint inclus) O
2) Prestation d'aide sociale O
3) Prestation d'assurance chdmage g
4) Pension dinvalidité ( rente du Québec) 0O
S) Pension de vieillesse 0O
6) Rente personnelle ]
7)Y AULTC ..ot 0

8) Quel est votre revenu familial net:

1) Moins de $9,999 net O
2)$10,000a 814,999 O
3)$15,000a8%19,999 0O
4) $20,000a$ 24,999 0O
5) $25,000 2 $29,999 0O
6) $30,000 et plus a

1-Connaissance

1.1- Histoire familiale:

Q) Etes-vous atteint(e) de la maladie de l1aF. K.

1) oui a
2) non O
3)ne sais pas O



10) Y a t-il dans votre parenté, a 1'exception de vos enfants,une
ou plusieurs personnes atteintes de la maladie de 1a F K.

1) oui 0O
2) non O.aq.(14)
3) Je ne sais pas 0O)

11) Si oui, e ou lesquelles:
1) grand-mere O
2) grand-pére O
3) pere g
4) mere O
5) frere O
6) soeur O
7) oncle a
8) tante O
9) cousin(e )O

10) autres............ a

12) Combien avez-vous eu d'enfant(s), (en excluant les enfants
adoptés, les morts nés et les avortements):
11
2) 2
33
4) 4
35)5
6) 6
7) 7 etplus..........

oo 0 0 O I O 0 I

13) Combien sont vivants:
1 ]
2) 2 a
3)3 a
4) 4 O
5)5 a
6)6 a
7)7 et pluS....coocen, O



14) Quel est le rang de naissance de votre{vos) enfant(s)
atteint(s) de 1a maladie de 1aF K.

1) 18r ad

2) 2me a

3) 3me O

4) 4Me O

5) 5Me g

6) 6Me |

7) 7me u!

BYautre.....oooovveeeeee. O

15) Parmi vos enfants qui sont vivants, combien sont atteints
de 1a maladie de la FK.: '

1 O

2)2 ]

33 O

4) 4 O

S)S O

6)6 a

D T7etplus .. 0O

16) Si vous avez des enfants décédés, combien étaient atteints
de 1a maladie de la FK.:
1) aucun Ok.dq.(18)
21 O
3)2 o
43 a
5)4 a
6)5 0
7)6 et plus...ee.. ]
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17) Quel age avai(en)t-ii(s) lors du déces:

NDoatan 0O nombre ...
2)2a3 a nombre ......
3)4as5s 0O nombre ......
4)6a7 O nombre ......
5)8a9 O nombre ......
6)10atl 0 nombre ......
NM2a13 0O nombre ......
8)14a1S O nombre ......
9Ni6al7 0O nombre ......
10)18 et plus O nombre ......

18) Comment jugez-vous la condition de votre(vos) enfant(s)
atteint(s) de la maladie de la F K.

1)trés bonne 2)bonne 3)moyenne 4)plutdt mauvaise S)trés mauvaise
1)er ] ] 0 ] o
2)em a a o 8| a
3)em a a o g 0

19) Quel est 1'age de vdtre(vos) enfant(s) atteint(s):

NeT enfant ...
2)M enfant ...
3)€M enfant ...



1.2- Connaissance sur la transmission génétique:

Dites si chacun aes Enonces sont exacts :

20) Les maladies héréditaires, c'est comme les autres maladies,
on peut les guérir avec de bons traitements:

1ouid 2)non O 3) ne sais pas O
21) Si une personne est atteinte d'une maladie héreditaire, il
risque d'en avoir d'autres dans 1a famille:
oui O 2)non O 3) ne sais pas O
22) Le géne de 1a maladie de 1a F K. se transmet a tous les

enfants:
oui O 2)non O 3) ne sais pas O

23) Quand il y a des maladies héréditaires dans une famitle,
c'est toujours parce que les gens se sont mariés entre parents:
Douid 2)non O 3) ne sais pas O
24) Méme si une personne est atteinte d'une maladie
héréditaire, elle peut avoir un ou plusieurs enfants "normaux":
DouiO 2)non O 3) ne sais pas O
25) Les maladies génétiques se transmettent uniquement par les

hommes:
1)ouiO 2)non O 3)ne saispas O
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26) Les maladies génétiques se transmettent uniquement par les

femmes:
DouiO 2)non O 3)ne saispas O

1.3 - ‘ urlem transmission de la maladi

de la F.K;

27) Comment évaluez-vous v0s connaissances sur la maladie de

la FK.:
1) trés bonne a

2) assez bonne O
3) pas tellement bonne O
4) pas bonne du tout O

28) Pensez-vous que 1a F.K. est une maladie héréditaire:

1Joui O 2)non O 3) ne sais pas O

29) Pour qu'un enfant soit atteint de 1a maladie de la F.K,, il faut
absolument que les deux parents soient porteurs:

1 oui O 2)non O 3) ne sais pas O

30) Quel serait d*aprés vous le nombre de personnes porteuses
du gene de la maladie de la F.K. au Saguenay Lac Saint-Jean:

1) 1 personnesur 10 0O
2) 1 personnesur 1S O
3) 1 personnesur25 O
4) 1 personne sur 100 O
S) 1 personne sur 1,000 O
6) ne sais pas O



31) Quel serait d'apres vous le nombre de personnes atteintes a

1a naissance au Saguenay Lac Saint-Jean:
1) 1 personne par 100 0O

2) 1 personne par 475 0O
3) 1 personne par 860 0O
4) 1 personne par 1,200 0
5) 1 personne par 2,000 0
6) ne sais pas a

32) Une personne porteuse du géne de 1a F K. est-elle atteinte:

Noui O 2)non O 3)ne saispas O

33) Si le premier enfant n'est pas atteint, le deuxieme a plus de
chance d'étre atteint de 1a maladie de laFK.:

1Youi O 2)non O 3) ne sais pas O

Quels sont 7es risques g chaque grossesse a avoir un énrant
atteint ae /a malaaie de /a F.K.

34) Si les deux parents sont porteurs:

1) aucun risque O
2) 1sur4 a
3) 1sur?2 4
4) 3 sur 4 O
S)4sur4 a
6) ne saispas O
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35) Si un seul parent est porteur:

1) aucun risque O

2) 1surd a
3)1sur?2 O
4) 3 sur 4 a
5) 1 sur 10 a
6) ne saispas O

36) Si 1'un des parents est atteint et que 1'autre est ni atteint
et ni porteur:

1) aucun risque O

2) 1 sur4 a
3)2sur4 a
4) 3 sur 4 O
S)4surd a
6)ne saispas O

37) Quels sont les chances a chaque grossesse d'avoir un enfant
ni atteint et ni porteur si les deux parents sont porteurs:

1) aucun chance O
2) 1sur4 O
3)2sur4 O
4)3sur 4 O
5)4sur4 O
6)ne saispas O
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1. 4-Thérapie

38) Connaissez-vous les principales techniques
kinésithérapiques actuellement utilisées:

1)pasdutout O
2) peu O
3) moyennement O
4) assez bien 0O
5) trés bien a

39) Votre (ou vos) enfant(s) doit{vent)-il(s) recevoir des
traitements de kinésithérapies & la maison:
1) jamais O] p.d q.(44)
2) parfois a
3) régulierement O

40} Qui applique(nt) ces traitements parmi les membres et/ou
les proches de la famille: { plusieurs choix sont possibles)
1) 1a mére O
2) le pere B
3) 1a mére et le pere ]
4) 'enfant lui-méme a
S} I 171 4. - TS O

.............................................................................................................................

.............................................................................................................................

41) Aimeriez-vous suivre une session de formation concernant
1"application de 1'une de ses techniques:
1) déja fait 0
2) pas intéressé O
3) moyennement O
4) beaucoup o
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42) Combien d’heures de traitement kinésithérapique votre {(vos)
enfant(s) doit{vent)-il{(s) recevoir a l1a maison par semaine:
{somme des heures)

1) 14 3h.
2)44a7h
3Y8atth
4) 128 15 h.
Sy164 18 h
6) 19 et plus
7) ne se rapporte pas [0)p.a q(44)
)= 1T1 4.0 - SR a

oobDDn

43) Ressentez-vous un état de "stress” lors de 1'application de
ses traitements:
1) un peu a
2) moyennement O
3) beaucoup g
4) pas du tout O

2- Impact social
1- Vie de couple:

44) Vivez-vous actuellement avec un conjoint:

Doui O
2) non O] p.d q.(46)

45) Est-il{elle) le pére(ou 1a mére) du{ou des) enfant(s)
atteint(s):
1) oui a
2) non |
3) refus de répondre O

AR



A2

46) Croyez-vous que la présence de 1a maladie de la F K. dans
votre famille a eu un impact sur votre vie de couple:

Noui O
2) non O] p.d q(48)

47) Laquelle de ces affirmations se rapproche le plus de votre
cas:(aprés 1a naissance de chague enfant atteint)

1) éloignement a
2) rapprochement 0
3) séparation O
4) divorce a

g

S) aucun impact de ce genre
110 E=T- o L

......................................................................................................................................
......................................................................................................................................
......................................................................................................................................

.......................................................................................................................................

48) Croyez-vous que le fait d*avoir un{ou des) enfant(s)
atteint(s) de la maladie de 1a F.K. ait modifié considérablement

votre fagon de vivre:

1) un peu O
2) beaucoup O
3) pas du tout 0

PG SO e eeeeeeeeeeeeeee e s s e s et s et esee s e s e e sesten e e s en s s e s enranan

......................................................................................................................................

......................................................................................................................................

......................................................................................................................................

......................................................................................................................................



2.1.1- Aspiration de fécondité:

49) Au départ, quel était le nombre idéal d'enfant que vous
preconisiez pour votre famille:

1 a
2)2 a
33 a
4) 4 a
5)5 a
6)6 g
7) 7 etplus O
8)aucun 0O

50) Aprés avoir su que vous étiez porteur de 1a maladie, est-ce
que vos projets d'avoir des enfants ont été modifiés:

1) plus aucun enfant 0
2) moins d'enfant O
3) plus d'enfants O
4) famille terminée O
S) ne peut plus avoir d’enfant O
B) AULTe.....ooeeeceeeeeen, O

51) Etes-vous pour ou contre 1’avortement thérapeutique:

1) pour 0
2) contre 0
3)ne sais pas O

52) Pensez-vous qu'il est possible aujourd'hui de savoir si un
enfant est atteint de 1a maladie de 1a F.K. avant sa naissance:

1) oui O
2) non 0
3)ne saispas O
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- 53) Etes-vous en faveur des tests prénataux:

1) oui O
2) non a
3) ne sais pas O

54) Si aprés un tel test, votre médecin vous annongait que votre
enfant est atteint de la maladie de 1a F K, seriez-vous en faveur

d'un avortement:
‘ 1) out O

2) non a
3) ne sais pas O

2.1.2-Pratiques contraceptives:

55) Voulez-vous me dire quelle(s) méthode(s) contraceptive(s)
vous utilisez actuellement: (plusieurs choix sont possibles)

1) aucune

2) ogino (calendrier) .

3) symto-thermique (thermométre)
4) abstinence

5) coit interrompu (retrait)

6) douche vaginale

7) gelées, crémes, mousses

8) condom

9) diaphragme

10) pilule

11) stérilet

12) ligature des trompes

13) vasectomie

14) "grosse opération”

15) refus de répondre

LS DI (VL6 o TN

oO00oooO0U0Opooooogoooo
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56) Depuis que vous (et/ou votre conjoint) savez que vous
etes porteur de la maladie de 18 F K. , avez-vous changé de

méthode(s) contraceptive(s):
1) oui O
2) non 0]
3) refus de répondre 0] P-99.(58)

ST 0UL, BRPHIQUEE ..ot s et ane s s nan

......................................................................................................................................

......................................................................................................................................

57) Ceci est-il lié au fait que vous étes porteurs de la maladie
delaFK.:

1) oui

2) non

3) ne sais pas

4) refus de répondre

oooO

2.2- La famille:

Daprés vous, i 8 1-i] ge hons repports”enire:

58) Vous et votre conjoint:

1) oui, tres bon g

2) satisfaisant O

3) il y a des problémes g
TESQUETS ..o e eeseeeessessseeemeeeessesssssmese e sersesseaeseeesereesssssenenes

4) ne sais pas a

5) ne s'applique pas O



/16

59) Vous et votre(vos) enfant(s) atteint(s) de 1a maladie de la
FK.:

1) oui, trés bon a

2) satisfaisant a

3) i1y a des problémes ad
JRSQUETS ...ttt s e s s bbb bR s bbbttt en e neene

4) ne sais pas O

5) ne s'applique pas O
60) Vous et votre(vos) autre(s) enfant(s):

1) oui, trés bon 0

2) satisfaisant O

3) il y a des probiéemes g
TESQUETS ...ttt et s e b st s et s s st n e

4) ne sais pas a

5) ne sapplique pas a
61) Votre conjoint et votre(vos) enfant(s) atteint(s) de la

maladie de laF K:

1) oui, tres bon O

2) satisfaisant a

3) ily & des problémes 0
G UETS ..ttt et ettt ottt eeer et st en et eereaerenen

4) ne sais pas O

5) ne s*applique pas a

62) Votre conjoint et votre(vos) autre(s) enfant(s).

1) oui, trés bon a
2) satisfaisant O
3) ily a des problémes a

-------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

4) ne sais pas a
S) ne s'appligue pas a



WAy,

63) Vos enfants entre eux:

1) oui, trés bon

O
2) satisfaisant O
3) il y a des problemes O
JESQUETS ...ttt ae bbbttt be st ae b a bt
4) ne sais pas a
5) ne s*applique pas a

64) Etes-vous satisfait en général du climat familial actuel:

1) trés satisfait a0
2) moyennement a
3) peu satisfait a
4) pas du tout a

65) Avez-vous été dans 1'obligation de démenager afin de vous
rapprocher d'un centre de traitement spécialisé:

Doui O
2)non 0O
Si oui, préciser:

..................................................................................................

......................................................................................................................................

66) Considérez-vous avoir un ou plusieurs amis(au sens large du
terme, incluant 1a parenté):

ouiO
2)non O



67) Le fait d'avoir un ou des enfants atteints de la maladie de
la F.K. apporte t-il des changements sur 1a fréquence des visites
que vous rendez: .
1) oui 0
2) non m)

3) ne sais pas O] P-4 974)

68) Ces changements se manifestent par:

1) des visites plus fréquentes O
2) des visites moins fréquentes O
3) plus aucune visite 0O

69) Le fait davoir un ou des enfants atteints de 1a maladie de 1a
F.K. apporte t-il des changements sur 1a fréquence des visites que

VOUS recevez:
1) oui 0

2) non ol
3) ne sais pas O] P2 ¢:(71)

70) Ces changements se manifestent par:

1) des visites plus fréquentes 0O
2) des visites moins fréquentes O
3) plus aucune visite O

71) D*apres vous, votre réseau d'amis s'est-il*déplacé vers des

familles qui ont des enfants atteints:
Doui O

2)non O] p.aa.(73)

72) Ceci pourrait-étre considéré comme:

1) un simple déplacement de votre réseau d'amis O
2) un ajout dans votre réseau d'amis 0
B UL, oot csneseasmsens s et esss e tes s en s araseseens 0

/18



73) Le fait d'avoir un ou des enfants atteints de 1a maladie de la
F K. apporte t-il des changements sur la fréquence de vos
activités sociales et de vos loisirs:
1) oui O
2) non 0l
3) ne sais pas O} P49(79)

74) Ces changements se manifestent par:
1) des activités plus frequentes 0O

2) des activités moins frequentes O
3) plus aucune activite O

2.4- Vie professionnelle:

75) Avez-vous un emploi rémunéré actuellement:

1) oui O] p4a{78)
2) non O

76) Avez-vous déja eu un emploi rémunéré avant d'avoir un ou
des enfants:
1) oui O
2) non O] p-a4(79)

77) Le fait que vous ayez des enfants atteints de la maladie de
la F.K. a t-il eu une influence sur le fait que vous n'ayez pas
d'emploi actuellement:

1)oui O]
2) non Olp.a q.(79)

PIBCISBI. ...t ceeene e seceimsas s sssseseesssssss s sssss s st sesss s sesssnsnne

......................................................................................................................................
......................................................................................................................................

......................................................................................................................................
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78) Avez-vous change d’emploi suite a 1a naissance de
votre(vos) enfant(s) atteint(s) de 1a maladie de 1a FK..

1) emploi inchangé O
2) réduction seulement O
3) changement d'emploi O
4) ne se rapporte pas 0

DB C TSR oo e eeseeseseeeeenseses s s eesessessaseasamessaseassaseseesmessasemsenssmesasenseas

......................................................................................................................................

79) Yotre conjoint a t-il{elle) un emploi rémunéré actuellement:

1) oui O] p.d q.(82)

2) non 0
3) ne se rapporte pas 0] p.d q.(83)

80) A t-il(elie) déja eu un emploi:
1) oui O

2) non O] p.d q.83)
3) ne sais pas O}

81) S'il n"a pas d' emploi, ceci a t-il un lien avec le fait que vous
ayez un{des) enfant(s) atteint(s) de 1a maladie de la FK.

1) oui 0l
2} non Ol p.d q(83

3) ne sais pas O]

B2) A t-il{elle) changé d'emploi suite 4 1a naissance de
votre(vos) enfant(s) atteint(s) de 1a maladie de 1a FX.:

1) emploi inchangé 0O
2) réduction seulement - O
3) changement d'emploi O
4) ne se rapporte pas 0O

PEBCISEI . oooeoeeoeeee oo eeeeeeeee e eeee e eeseess s seesesessessesseesserssseeseeresssssenne

......................................................................................................................................
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3-Raseau d'aide

3.1- Social:

83) En cas de besoin, sur qui pouvez-vous compter a part votre
conjoint:(plusieurs choix sont possibles)

1) vos enfants O
2) quelqu'un de la parenté O
3) des amis O
4) des voisins 0
S) je n'ai personne 0
S) I 111 g - a
84) Avez-vous de 1a difficulté & trouver une gardienne en cas
de besoin:
1) non O] p.d q(86)
2) oui, un peu O
3) oui, beaucoup a
4) impossible O

S) ne s'applique pas 0] p.d q.(86)

85) Est-ce que ceci est relié au fait que 1'un de vos {ou votre)
enfant(s) soit atteint de 1a maladie de 1a FK.:

1) oui 0
2} non O
I nesaispas O

86) Avez-vous au moins un{e) ami{e) intime avec qui vous
pariez de choses confidentielles: (sauf le conjoint)

1) oui O
2) non O



3.2- Clinigue;

87) Avez-vous déja fréquenté 1a Clinique de FK. de 1'hdpital de

Chicoutimi:
1) oui, une seule fois O
2) oui, @ I'occasion O
3) oui, de fagon régulierement O
4) non, jamais Olpaq.37
COMMEBNEBIIES: oeeoeeeeeceee oo eeee e eeeeseeeeseeemsseseseessemssoeerasssesmeseeesessseaesees

.................................................................................................................................
.................................................................................................................................

.................................................................................................................................

Letiatay ces) visiters) vaus siant) été utileis)

88) Pour un suivi medical:
1) oui
2) non
3) ne sais pas

89) Pour recevoir de 'information sur 1a maladie;

1) oui
2) non
3) ne sais pas

90) Pour recevoir des renseignements sur les risques de
transmettre 1a maladie:
1) oui
2) non
3) ne sais pas

oo oo

ooQ
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91) Pour recevoir des conseils concernant 1a décision de mener

OU NON une grossesse a terme:

1) oui a
2) non a
3) ne sais pas a
4) ne se rapporte pas O

92) Etes-vous satisfait(e) de I'information (concernant 1a

maladie en général) requ a la clinique:

1) oui a
2) non O
3) plus ou moins O
4) ne sais pas O
5) ne se rapporte pas O

93) Les rapports avec votre médecin sont-ils *humains":

1) oui 0O
2) non a
3) plus ou moins O
4) ne sais pas O
S) ne se rapporte pas O

94) Les rapports avec 1es autres membres du personnel sont-ils

"humains”;

1) oui a
2) non O
3) plus ou moins a
4) ne sais pas O
S) ne se rapporte pas O
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95) Est-ce que vos enfants ont une attitude positive face ala
clinique:

1) oui

2) non

3) plus ou moins
4) ne sais pas

oooQ

O N N AT S, ovetieeieeeeieressieessesssssessesaesssesesaseesssessestrssseesssasensssssnesesesnsesereseneens

......................................................................................................................................
..........................................................................................................................................

------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

96) Auriez-vous des suggestions a apporter afin d'améliorer les
services offerts par 1a clinique de 1a F K.

Doui O 2)non O

COMMENTAITES. ..ot as s bbb bsee

--------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

97) Savez-vous s'il existe un service de conseil génétique dans
la région,

Doui O
2) non O] p.a q.(100)

98) Avez-vous déja consulté ce service.

DouiO
2) non O] p.a a.(100)
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99) Pourquoi?

1) diagnostic prénatal 0O

2) test de porteur a
3) risque sur une grossesse O
4} autre(précisez)............... O

......................................................................................................................................

3.4-Regroupement potentiel des familles:

100) Croyez-vous qu'il serait avantageux pour vous de regrouper
les familles ayant des enfants atteints de 1a maladie de la F K,
afin de favoriser le développement de certaines activités et

services.

1) oui O
2) non Ol
3) ne sais pas  Op-49-(102)

101) Parmi les réalisations qu'un tel regroupement pourrait
faire, lesquelles vous seraient personnellement utile:

.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................
.....................................................................................................................................

.....................................................................................................................................
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102) Par rapport a 'ensemble du questionnaire, auriez-vous des
commentaires ou des suggestions a apporter sur un ou plusieurs
points en particulier:

......................................................................................................................................
-----------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
..........................................................................................................................................
..........................................................................................................................................
..........................................................................................................................................

.........................................................................................................................................
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