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Titre : Vivre I'Albinisme avec les autres : une étude pilote sur 1'ajustement dyadique a la

maladie chez les personnes ayant un albinisme et leur proche entourage
Résumé :

L'albinisme désigne un ensemble de maladies génétiques rares caractérisées principalement par
une déficience visuelle (DV) et un phénotype d'hypopigmentation variable. Par convention, on
estime que, dans le monde, une personne sur 17,000 est touchée par une forme d'albinisme,
méme si I'on sait aujourd'’hui que ce chiffre tend a beaucoup varier d'une région a l'autre.
L'albinisme a été le sujet d'un grand nombre d'études en médecine et en génétique, révélant
encore aujourd'hui I'émergence de nouvelles formes génotypiques et élargissant ainsi le spectre
de cette affection rare. Si les Sciences Humaines et Sociales ont également exploré la
problématique de 'albinisme, c'est principalement sur le continent africain que les recherches
ont été conduites, car les personnes concernées sont souvent victimes de discriminations
violentes alimentées par de nombreuses croyances et superstitions. En Europe, et
particuliérement en France, les implications psychosociales de l'albinisme ont été peu étudiées,
rendant presque invisible ce handicap sensoriel aux yeux de la société. Néanmoins, en paralléle,
depuis quelques années, les chercheur-euse-s en psychologie reconnaissent de plus en plus
l'importance d'examiner comment les personnes ayant un handicap ou une maladie chronique

et leurs proches s'adaptent ensemble et font face aux situations.

C'est dans ce contexte que le projet ALBIPSY, financé par la Fondation des Maladies Rares, a
¢t¢ construit en vue de répondre a deux objectifs exploratoires et transversaux
principaux : examiner l'expérience vécue par les personnes ayant un albinisme et leur entourage
proche ; déterminer dans quelle mesure 1'ajustement dyadique avec un proche significatif

contribue au maintien d'une bonne qualité de vie pour chacun des deux partenaires.

Cette recherche doctorale s’articule autour de trois articles : une revue systématique de la
littérature sur les implications psychosociales des maladies génétiques rares affectant la peau ;
une étude qualitative fondée sur I’analyse de contenu d’entretiens menés aupres de neuf dyades
de personnes adultes avec un albinisme et d'un de leurs parents ; une étude quantitative

corrélationnelle couvrant I'ensemble des dyades (N=38).

Au niveau qualitatif, quatre thémes principaux ont émergé : la perception de 1'albinisme par les
personnes concernées et par la société (e.g., I'albinisme n'est pas toujours pergu comme une
maladie), les difficultés rencontrées par les personnes avec un albinisme (e.g., la stigmatisation

et la discrimination durant l'enfance), les ressources et facilitateurs pour faire face (e.g., les



structures d'accompagnement pour le handicap), ainsi que le rdle crucial de la relation parent-
enfant (e.g., la transmission de leitmotivs parentaux). En outre, il apparait que les multiples
capacités d’adaptation développées par les personnes touchées semblent aller de pair avec un
lourd fardeau associé a I’albinisme, vraisemblablement di au fait que ces personnes puisent

essentiellement dans leurs ressources personnelles et internes pour pallier leurs difficultés.

De facon quelque peu surprenante, les résultats quantitatifs suggérent qu'un coping commun
accru pourrait étre associé a une plus grande anxiété chez les personnes ayant un albinisme.
Pour expliquer ce résultat, plusieurs hypothéses ont été formulées, relatives a la transmission
des valeurs parentales, des attitudes et normes validistes, ainsi qu’a la perception que les deux
partenaires de la dyade ont de l'albinisme : a quel point est-il ou non considéré comme une

maladie ?

Ce travail de these est parmi les premiers a dresser une carte du vécu de 1'albinisme en France,
par le biais d'un recueil de données, certes exhaustif, mais contraint par la taille de notre
¢chantillon. Ces divers résultats soulignent combien il est important d'adopter une approche
globale et multidisciplinaire pour s’assurer que les personnes avec un albinisme et leur famille

regoivent un soutien adapté a leurs besoins.

Mots clés: Albinisme ; maladies rares; coping dyadique; ajustement au handicap ;
malvoyance ; qualité de vie ; déterminants biopsychosociaux ; approche systémique ; recherche

mixte




Title: Living with Albinism Together: A Pilot Study on Dyadic Adjustment to the Condition

in People with Albinism and Their Close Relatives
Abstract:

Albinism refers to a group of rare genetic disorders primarily characterized by visual
impairment (VI) and a variable hypopigmentation phenotype. Conventionally, it is estimated
that one in 17,000 individuals worldwide is affected by some form of albinism, although this
figure varies significantly across regions. Albinism has been extensively studied in medicine
and genetics, with ongoing discoveries of new genotypic forms expanding the spectrum of this
rare condition. While the social sciences have also explored the issue of albinism, research has
predominantly been conducted in Africa, where affected people often face violent
discrimination fueled by various beliefs and superstitions. In Europe, and particularly in France,
the psychosocial implications of albinism have been scarcely studied, rendering this sensory
impairment almost invisible to society. However, in recent years, psychologists have
increasingly recognized the importance of examining how individuals with disabilities or

chronic illnesses and their significant others adapt together and cope with their circumstances.

In this context, the ALBIPSY project, funded by the Fondation des Maladies Rares, was
designed to address two main exploratory and cross-sectional objectives: to examine the lived
experiences of individuals with albinism and their close relatives, and to determine the extent
to which dyadic adjustment with a significant other contributes to maintaining a good quality

of life for both partners.

This doctoral research is structured around three articles: a systematic review of the literature
on the psychosocial implications of rare genetic skin diseases; a qualitative study based on
content analysis of interviews conducted with nine dyads consisting of adults with albinism and

one of their parents; and a quantitative correlational study encompassing data from 38 dyads.

Qualitative findings revealed four main themes: the perception of albinism by affected people
and society (e.g., albinism is not always perceived as a disease), the challenges faced by people
with albinism (e.g., stigma and discrimination during childhood), the resources and facilitators
for coping (e.g., support structures for disabilities), and the crucial role of the parent-child
relationship (e.g., transmission of parental leitmotifs). Moreover, it appears that the numerous
adaptive capacities developed by affected individuals are accompanied by a significant burden
associated with albinism, likely due to their reliance on personal and internal resources to

overcome their difficulties.



Somewhat unexpectedly, the quantitative results suggest that increased common coping might
be associated with greater anxiety in individuals with albinism. To explain this finding, several
hypotheses were proposed regarding the transmission of parental values, attitudes and ableist
norms, as well as the perception both partners in the dyad have of albinism: to what extent is it

perceived as a disease?

This thesis represents one of the first comprehensive accounts of the lived experience of
albinism in France, based on extensive data collection, albeit constrained by the sample size.
These findings underscore the importance of adopting a holistic and multidisciplinary approach

to ensure that individuals with albinism and their families receive support tailored to their needs.

Keywords: Albinism; rare diseases; dyadic coping; disability adjustment; low vision; quality

of life; biopsychosocial determinants; systemic approach; mixed study
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ABREVIATIONS, SIGLES & ACRONYMES

AAH : Allocation Adulte Handicapé

AEEH : Allocation d’Education de I’Enfant Handicapé

AQOC : Albinisme Oculo-Cutané

APIM : Actor-Partner Interdependance Model / Modé¢le d'Interdépendance Acteur-Partenaire

APIMeM : Actor-Partner Interdependance Mediation Model / Modele d'Interdépendance et
de Médiation Acteur-Partenaire

ATER : Attaché Temporaire d'Enseignement et de Recherche
CCMR : Centre de Compétence en Maladies Rares

CPDPN : Centre Pluridisciplinaire De Diagnostic Prénatal
CHS : Chediak-Higashi Syndrome

CIF : Classification Internationale du Fonctionnement, du handicap et de la santé
CIH : Classification Internationale du Handicap

CNSA : Caisse Nationale de Solidarité pour I’ Autonomie
CRMR(P) : Centre de Références en Maladies Rares (de la Peau)
DMD : Dystrophie Musculaire de Duchenne

DMLA : Dégénérescence Maculaire Liée a I'Age

DV : Déficience Visuelle

ETP : Education Thérapeutique du Patient

FMR : Fondation des Maladies Rares

GPT-4 : Generative Pre-trained Transformer 4

HAS : Haute Autoirité de Santé

HPS : Hermansky-Pudlak Syndrome

IA : Intelligence Artificielle

ICV : Intégration du Cycle de Vie

InCA : Institut National du Cancer

IRM : Imagerie par Résonance Magnétique

MDPH : Maison Départementale des Personnes Handicapées

MGRP : Maladie Génétique Rare de la Peau
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MR : Maladie(s) Rare(s)

NF1 : Neurofibromatose de type 1

OCT : Optical Coherence Tomography / Tomographie par Cohérence Optique
OMS : Organisation Mondiale de la Santé

PAA : Personne Avec Albinisme

PCH : Prestation de Compensation du Handicap

PNDS : Protocole National de Diagnostic et de Soins

PNMR : Plan National en Maladies Rares

PEV : Potentiels Evoqués Visuels

PSH : Personnes en Situation de Handicap

QdV : Qualité de Vie

QVLS : Qualité de Vie Liée a la Santé

RGPD : Réglement Général sur la Protection des Données

RQTH : Reconnaissance de la Qualité de Travailleur Handicapé

SAAAS : Service d'Aide a 1'Acquisition de I'Autonomie et a la Scolarisation
SEM : Structural Equation Modelling / Modélisation par Equations Structurales
SESSAD : Service d'Education Spéciale et de Soins a Domicile

TRS : Théorie des Représentations Sociales

NB : Pour un meilleur confort de lecture, les références bibliographiques entre parenthése
ont été bleutée.
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INTRODUCTION

Les maladies rares (MR) se caractérisent principalement par leur nature chronique et
recouvrent une grande variété de symptomes physiques et mentaux. On recense aujourd'hui
environ 7.000 maladies rares, certaines touchant parfois seulement quelques individus a
1'échelle mondiale. Environ 80% de ces maladies sont d'origine génétique, et la grande majorité,
soit environ 95 %, ne dispose actuellement d'aucun traitement curatif. Il n'existe pas une norme
de prévalence unique pour qu'une maladie soit définie comme rare. Les critéres varient autour
du globe avec, par exemple, aux USA, la nécessité que la maladie concerne moins de 200.000
personnes (soit une prévalence d'environ 1/1.600)!, alors qu'en Europe, une maladie est
considérée comme rare lorsqu'elle implique moins d'une personne sur 2.0002. Ainsi, selon les
critéres européens, on estime qu'environ 350 millions de personnes ont une maladie rare dans

le monde, 30 millions en Europe et 3 millions en France.

Bien que chacune de ces maladies soit assez exceptionnelle en soi, on peut dire qu’"il
n'est pas rare d'avoir une maladie rare". Ce champ de la médecine a longtemps été délaissé et
ses principaux acteurs étaient généralement dispersés dans différentes associations et
communautés de patients. Cependant, a 1'aube du 21e siecle, des initiatives nationales et
internationales ont émergé pour mettre en lumiére les enjeux inhérents a ces maladies, les
considérant a la fois dans une vision globale, mais aussi comme une mosaique complexe ou

chaque affection a sa singularité et nécessite une expertise qui lui est propre (

). En Europe, par exemple, EURORDIS, fondée en 1997 par quatre associations

! https://rarediseases.org/rare-diseases/
2 https://www.curordis.org/information-support/what-is-a-rare-disease/
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francaises, s'est initialement donné pour mission de plaider en faveur de lois européennes visant
a offrir de meilleures perspectives de soins aux personnes ayant une maladie rare. Cette
initiative a notamment permis de mettre en lumicre les conditions et les besoins spécifiques de

ces personnes en matiére de santé ( ).

En France, I'Alliance Maladies Rares, fondée en 2000 et reconnue d'utilité publique en
2011, est le fruit de la collaboration de plusieurs associations de maladies rares. Cette alliance
vise a renforcer son influence aupres des autorités publiques, du secteur médical, de la recherche
et de l'industrie pharmaceutique. Unissant les voix de 240 associations représentant des
personnes touchées par des maladies rares (identifiées ou non), cette alliance influence
directement les politiques de santé publique et favorise les avancées en matiere de recherche
clinique et scientifique ( ). Trois plans nationaux sur les maladies
rares (PNMR) ont vu le jour depuis 20 ans : le 1e PNMR de 2005 a permis la mise en place des
centres de références et des centres de compétences en Maladies Rares (CRMR, CCMR). En
2011, le 2e plan national a impulsé la création de la Fondation Maladies Rares, premiére banque
nationale de données maladies rares, et délimité 23 filiéres de santé maladies rares. Enfin,
depuis 2017, le 3e plan vise a améliorer les dispositifs existants pour faciliter le parcours des
patients et des familles (e.g., améliorer et accélérer le diagnostic ; promouvoir l'innovation de
traitements ; favoriser la qualité de vie des personnes concernées et leur famille) (

).

Il est donc indéniable que les avancées en mati¢re de politiques publiques et de
recherche sur les maladies rares ont permis des progres significatifs dans la prise en charge de
ces pathologies complexes. Toutefois, il reste encore beaucoup a faire pour répondre pleinement

aux besoins de cette population, tant sur le plan médical que psychosocial.
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Les personnes ayant une maladie rare sont confrontées a des difficultés en partie
distinctes de celles rencontrées dans le cadre de problématiques de santé plus communes.
Toutefois, nous ne disposons a ce jour que d’informations partielles relatives au vécu de ces
personnes et de leur famille. En raison d'une faible prévalence, la compréhension des maladies
rares par la société et les professionnels de la santé est limitée. En effet, tandis que la médecine
génétique a plongé avec ardeur dans les innovations technologiques et dans les spécificités
moléculaires de chaque pathologie, les sciences sociales et psychologiques (et en particulier la
psychologie de la santé¢) n'ont commencé a s'intéresser aux implications psychosociales de ces
maladies que plus récemment. Ces affections, qui peuvent limiter I'espérance de vie ou entrainer
une invalidité et s'avérer potentiellement mortelles, risquent donc d'impacter tant le systéme

familial que la personne concernée a chaque étape de sa vie.

Parmi ces maladies rares, l'albinisme demeure particulierement méconnu en France,
notamment en raison de sa faible prévalence. Contrairement aux pays africains, ou les
personnes avec un albinisme (PAA) font face a des problématiques d'un autre ordre (e.g.,
stigmatisation extréme, persécutions), la situation en France est, certes, moins dramatique, mais
comporte néanmoins des défis qui lui sont propres. En effet, le manque de recherche et de
données spécifiques sur les enjeux psychosociaux de l'albinisme complique la juste
compréhension du vécu des personnes concernées et de leurs familles.

Dans ce contexte, cette theése, financée par la Fondation Maladie Rare, vise a combler
en partie cette lacune en explorant les implications psychosociales de I'albinisme. En mettant
en lumiere les difficultés et stratégies d'adaptation des personnes et familles concernées en
France, il sera possible de mieux appréhender leurs besoins et ainsi élaborer des interventions

adaptées, tant au niveau individuel que familial.
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CHAPITRE 1

L’Albinisme : une maladie génétique

Comme spécifié¢ plus haut, la grande majorité des maladies rares est d'origine génétique :
celles-ci peuvent résulter de différents types d'altérations de la molécule d'ADN, support de
l'information génétique. Ces affections sont généralement héréditaires et ont pour
caractéristiques communes de n’avoir aucune perspective de traitement curatif. Bien que bon
nombre de ces maladies se manifestent dés la naissance (e.g., Mucoviscidose, Trisomie 21,
Drépanocytose, Albinisme, etc.), d'autres s'expriment plus tardivement, a 1'age adulte (e.g.,

maladie de Huntington, syndrome de Lynch, chorée de McLeod, etc.).

L'essor de la génétique médicale a généré un grand nombre de questions éthiques
relatives a la manipulation du génome. En effet, les années 70 ont vu arriver le développement
des premiceres techniques de génie génétique permettant, entre autres, la manipulation et la
modification des geénes. Ces progres ont soulevé de nombreuses interrogations quant a leurs
implications et répercussions sur la société, offrant autant de motifs d'espoirs que de craintes.
Face a ces enjeux, une nouvelle discipline a vu le jour dans les années 60s, la bioéthique, visant
a sensibiliser les chercheur-euse-s, les politicien-ne-s et le grand public a la nécessité de penser
systématiquement a la dimension éthique de leurs recherches. Encore aujourd'hui, les avancées
en génie génétique font débat, avec notamment les risques associés a I'eugénisme permis par

certaines techniques de pointes (i.e., CRISPR-Cas9? ;

).

3 Technique de modification génétique qui permet de réaliser des coupures précises dans P’ADN de cellules
vivantes. Développée a partir d'un systéme de défense bactérien naturel contre les virus, CRISPR-Cas9 fonctionne
comme une paire de « ciseaux moléculaires », guidée par un ARN spécifique vers une séquence d'ADN cible. Une
fois cette séquence reconnue, I'enzyme Cas9 procéde a une coupure double brin de ' ADN.
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Ces avancées ont toutefois contribué a améliorer la compréhension des maladies
génétiques a travers le monde. En effet, nombreuses de ces affections avaient déja été
médicalement décrites sans avoir connaissance de leur substrat génétique sous-jacent. Parmi
elles, I'on peut citer la neurofibromatose (NF ; ), la dystrophie
musculaire de Duchenne (DMD ; ), ou encore l'albinisme. Toutefois, cette
derniére affection occupe une place particuliére dans 1'histoire humaine puisque, pendant de
nombreux siecles, I’albinisme fut largement imprégné de croyances et de superstitions. En effet,
de 1'Antiquité jusqu'au 18e siécle, l'albinisme a été compris, au mieux comme une curiosité
naturelle, au pire comme une manifestation mystique, mais presque jamais comme une
condition médicale a part entiere. Ce n'est qu'a partir des travaux de Darwin sur I'"'Origine des
Espéces" (1859) que l'albinisme commencera progressivement a étre approché dans 1'étude des
traits héréditaires. Nous allons donc, dans la prochaine partie, nous focaliser sur l'albinisme
pour en comprendre les caractéristiques physiopathologiques et présenter les modalités de prise

en charge.

1.1. Physiopathologies de I’albinisme, une maladie protéiforme

L’albinisme est une affection génétique héréditaire caractérisée par des mutations dans au moins
21 geénes impliqués dans la production de la mélanine. La mélanine est un pigment naturel qui
donne sa couleur a notre peau, nos cheveux et nos yeux. Produite par des cellules appelées
mélanocytes, elle joue un réle crucial, d'une part, dans la protection de notre peau contre les
rayons UV du soleil ; et d'autre part, dans la formation de I'ceil (e.g., rétine, nerfs optiques, iris)
lors du développement embryonnaire. L'albinisme se manifeste partout dans le monde, touchant
des individus de tous genres et origines ethniques, ainsi que de nombreuses autres especes dans

le régne animal. Sa prévalence, I’une des plus élevées parmi les hypopigmentations héréditaires
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généralisées, est par convention estimée a 1/17 000 (étendue : 1/10.000 a 1/20.000)*. Toutefois,
une revue de littérature récente, suggere une hétérogénéité épidémiologique notable a travers
diverses régions ( ) et tendrait a revoir cette estimation a la hausse dans le

contexte européen.

La classification clinique de 1’albinisme distingue principalement trois grandes
"familles" : I’albinisme oculo-cutané (AOC), caractérisé par une déficience visuelle (DV) ainsi
qu'une hypopigmentation variable de la peau, des cheveux et des poils ; I’albinisme oculaire
(AO), ou I’hypopigmentation se limite exclusivement aux yeux ; puis des formes syndromiques,
plus rares, combinant les symptomes d'albinisme AOC a des anomalies systémiques affectant
d’autres organes (i.e., le sang, les poumons, I’intestin). L'albinisme est donc protéiforme, tant
sur le plan génotypique (i.e., ensemble du patrimoine génétique dun individu), que
phénotypique (i.e., ensemble des traits observables d'un individu). Ces trois familles

d’albinisme sont présentées de fagon détaillée a I’ Annexe 1.

Le diagnostic d’albinisme chez un patient repose principalement sur I’examen clinique
dermatologique et ophtalmologique, les explorations électrophysiologique (potentiels évoqués
visuels (PEV)) et sur I’imagerie (tomographie par cohérence optique (OCT), imagerie par
résonance magnétique (IRM)). Ces différentes techniques sont présentées de maniere plus

détaillées a I’ Annexe 2.

4 Cette prévalence est utilisée comme convention depuis des années, malgré la variabilité mondiale. Bien que cet
indicateur soit couramment mentionné dans les publications scientifiques, certains auteurs de référence
questionnent cette pratique, estimant qu'elle masque les disparités régionales, altérant sa fiabilité (Kromberg et al.,
2023).
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1.2. Prise en charge médicale multidisciplinaire

A ce jour, il n’existe aucun traitement spécifique pour 1’albinisme. L’identification des
bases moléculaires des diverses formes d'albinisme a certes permis une meilleure
compréhension de sa physiopathologie ; cependant, les perspectives de thérapies ciblées n'en
sont encore qu'a leur prémices ( ) (nous y reviendrons plus en détails dans la
discussion générale). Toutefois, chercheurs.ses et cliniciens.nes frangais-e-s se sont associé-e-s
pour créer un Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) fournissant des

recommandations en termes de prise en charge dermatologique, ophtalmologique et génétique

1.2.1. Prise en charge dermatologique

Les chercheurs.ses et les cliniciens.nes recommandent un suivi médical annuel pour les
PAA afin de surveiller le développement de 1ésions cutanées précancéreuses et cancéreuses
( ). Certain-e-s auteur-rice-s suggeérent méme des examens dermatologiques
au moins deux fois par an en raison du risque accru de cancer cutané chez ces personnes (

). La prise en charge doit mettre l'accent sur 1'importance de la photoprotection car,
pour prévenir le risque de cancers cutanés, il est essentiel que les patients soient informés sur
les méthodes de photoprotection. Des auteur-rice's préconisent l'adoption de mesures
universelles pour se protéger contre les rayons UV tout au long de la vie, comme organiser les
activités en extérieur en dehors des heures d'ensoleillement maximal, porter des vétements
protecteurs pour limiter 1'exposition de la peau et utiliser des crémes solaires a fort indice sur
les parties du corps découvertes ( ). Dans cette logique, une protection

solaire précoce contribue également a limiter le développement de carcinomes cutanés (
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Concernant la prise en charge des complications (e.g., carcinome épidermoide,
carcinome basocellulaire, mélanome cutané), la Haute Autorit¢ de Santé (HAS), en
collaboration avec I'Institut National du Cancer (InCA), ont déja émis des recommandations a
l'intention des professionnels de la santé ( ). Ils soulignent ainsi le
caractére essentiel d'un traitement précoce des lésions de kératoses actiniques, par les

techniques classiques telles que la cryothérapie ou les chimiothérapies topiques (

).

1.2.2.  Prise en charge ophtalmologique

Comme ¢établi dans le premier chapitre de ce manuscrit, 1'albinisme engendre de
multiples anomalies oculaires, lesquelles entravent considérablement les capacités visuelles des
personnes affectées. Tandis que certaines déficiences ne peuvent pas étre améliorer en raison
de leur origine organique (i.e., basse vision liée a I’hypoplasie de la fovéa ; nystagmus® liés aux
anomalies de développement des voies optiques), les troubles de la réfraction (e.g., myopie,
hypermétropie, astigmatisme) et la photophobie, quant a eux, peuvent étre corrigés par le port
de lunettes ou de lentilles.

Dijkstal et ses collaborateurs (2012) ont suggéré que l'acuité visuelle, lorsqu’elle est
corrigée dés le plus jeune age, peut s’améliorer tout au long de la petite enfance. Cela aurait
une influence sur la maturation de la vision naturelle, 1’atténuation du nystagmus et le
positionnement de la téte. Il y a tout intérét a assurer une correction visuelle optimale au plus
tot pour que le développement visuel soit le meilleur possible. Une visite annuelle chez un

ophtalmologue est donc indispensable pendant les huit premiéres années (voire plus les 3-4

> Mouvements involontaires des yeux, généralement oscillatoires ou saccadiques.
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premieres années), car il peut étre nécessaire d'ajuster la correction visuelle plus d'une fois par
an ( ).

De plus, des aides visuelles (e.g., loupes, téléagrandisseur, ordinateur avec logiciel
d’agrandissement) peuvent &tre utilisés pour améliorer la vision de prés en particulier dans le
cadre scolaire et professionnel. Par ailleurs, des solutions peuvent également étre proposées aux
patients génés par la photophobie comme des verres correcteurs teintés, des chapeaux a large
bord ou encore des lentilles teintées ou peintes ( ).

Le développement visuel peut en outre étre soutenu par une rééducation orthoptique. Il
est d’ailleurs préférable que 1’ orthoptiste soit spécialisé dans la basse-vision et la prise en charge
des trés jeunes enfants pour qu’une rééducation de la vue appropriée soit proposée. En effet,
une revue de la littérature menée par Van Nispen et al. (2020) a dressé un état des lieux de
l'efficacité¢ des différentes interventions sur des populations malvoyantes. Leurs résultats
suggerent que les interventions de rééducation en basse vision (en particulier lorsqu'elles sont
intégrées dans un programme multidisciplinaire) entrainent une légere amélioration de la QdV
liée a la santé. De plus, cet effet semble augmenter avec des programmes d'intervention plus

intenses comprenant un plus grand nombre de séances de rééducation.

En présence de torticolis oculaire avec une position anormale de la téte, une intervention
chirurgicale ophtalmologique peut étre envisagée ( ). Elle vise a
réduire le « torticolis oculaire », mais ne permet pas d’améliorer la vision de maniere

significative ou de faire disparaitre le nystagmus (

).
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1.2.3. Prise en charge génétique

Dans le cadre de la prise en charge génétique de l'albinisme, deux composantes
principales sont essentielles : le diagnostic moléculaire et le conseil génétique. La détermination
des mutations délétéres chez les individus affectés est importante pour assurer un conseil
génétique adéquat. Les caractéristiques génétiques de ’albinisme sont détaillées dans la «
Clinical utility gene card » ( ) et le Tableau A1.1 (cf. Annexe 1) présente
les différents génes impliqués ( ). Malgré toutes les connaissances acquises,
il est plus que probable que d'autres mutations significatives et geénes associés a l'albinisme

soient encore a découvrir ( ).

Sur le plan du conseil génétique, la connaissance du type spécifique d'albinisme et des
mutations impliquées chez le patient permet d'évaluer le risque de récurrence au sein de la
famille et de détecter d'autres membres familiaux potentiellement porteurs de ces mutations
( ). Les couples ayant donné naissance a un enfant avec albinisme doivent
étre informés du mode de transmission héréditaire et du risque de récurrence qui est de 25%
pour une prochaine grossesse avec un risque identique pour les filles et les garcons. Concernant
l'albinisme oculaire, son mode de transmission li¢ au chromosome X fait monter le risque a
50% pour les feetus males, tandis qu'il est nul pour les feetus femelles. Un diagnostic prénatal
peut étre envisagé suite a la demande des parents et en fonction de la sévérité¢ de la forme
d’albinisme, sous réserve de 1’accord du Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal
(CPDPN) du prescripteur. Bien que rarement utilisé, le diagnostic prénatal peut se justifier dans
les cas les plus graves, notamment les formes les plus séveres de Syndrome d’Hemanski-Pudlak

et dans le Syndrome de Chediak-Higashi.
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CHAPITRE 2

Albinisme et Handicap, une question de représentation

Compte tenu de la visibilité¢ variable de l'albinisme, influencée par les contextes
géographiques et culturels, il apparait essentiel de revenir en détail sur les concepts clés
traditionnellement associés aux maladies affichantes en psychologie de la santé. Dans un
premier temps, nous aborderons bri¢vement la notion de représentations sociales afin de
préciser quelles sont celles associées a 'albinisme dans la culture occidentale, amérindienne et
africaine. Dans un second temps, nous aborderons I’évolution de la notion de handicap et quelle

place a l'albinisme dans ce spectre.

2.1. Représentations sociales et albinisme

Le concept de représentation sociale occupe une place centrale en psychologie,
s'inscrivant comme un outil fondamental pour comprendre comment les individus construisent,
partagent et utilisent la connaissance dans leur vie. Initialement introduit par le psychologue
social Serge Moscovici dans les années 1960, celui-ci a défini le concept comme "une forme
de connaissance, socialement élaborée et partagée, ayant une visée pratique et concourante a la
construction d'une réalité commune a un ensemble social" ( ). Les représentations
sociales sont comprises comme des systeémes de valeurs, de croyances et de pratiques qui
orientent des comportements et communications inter-individuelles, la construction de leur
identité, et la structuration de leur environnement social et naturel. Elles agissent tant au niveau
de l'individu qu'au niveau des groupes, se meuvent aussi bien dans les comportements que dans
les interactions, et favorisent donc 1'établissement d'un consensus social ou, a l'inverse, la
cristallisation de divergences, voire, de conflits ( ). Ayant connu un essor

théorique conséquent, le concept s'est étoffé et diversifi€¢, donnant lieu a une multitude de
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recherches empiriques dans divers champs de la psychologie sociale, de I'éducation, de la santé,

etc. ( )-

La Théorie des Représentations Sociales (TRS) a considérablement enrichi la
psychologie de la santé en offrant une grille de lecture des processus par lesquels les individus
attribuent du sens aux concepts de santé et de maladie. Son apport a permis de démontrer
comment les dimensions socioculturelles et historiques influencent les actions des individus en
rapport avec la santé et la maladie ( ). L'é¢tude des représentations sociales
s’intéresse donc aux mécanismes spécifiques par lesquels ces représentations sont formées,
ajustées, enrichies, et finalement transformées en pensées « profanes », souvent naives,

véhiculables et compréhensibles par la plupart des gens.

Dans les cultures occidentales, les représentations sociales de 1'albinisme ont largement
¢volué au fil des siecles. Imprégnée de la culture coloniale de 1’époque, la compréhension de
I’albinisme a longtemps été contaminée par les préjugés racistes et déshumanisants des
scientifiques et penseurs du XVIlle, marginalisant considérablement ces populations en raison
de leurs traits physiques ( ). Comme nous l'avons vu plus haut, les avancées en
médecine et en génétique ont permis de progressivement sortir de ces fausses croyances. Bien
que, de nos jour, l'albinisme soit largement reconnu comme une affection génétique bien
identifi¢e, les rémanences de ces représentations archaiques subsistent et peuvent s'observer
notamment dans la culture populaire. On peut par exemple citer le fait que les personnes ayant
un albinisme jouent essentiellement des roles d'antagonistes dans la littérature, le cinéma, ou
encore le jeu vidéo (e.g., Silas dans le "Da Vinci Code" ; Thombstone dans "Spider-Man" ;
Seath 1'écorché dans "Dark Souls"). Ils y sont d'ailleurs généralement dépeints comme des

personnages fourbes, froids, calculateurs et parfois dotés de pouvoirs spéciaux.
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Toutefois, si la culture occidentale tend a se détacher peu a peu de ces vieilles
représentations sur l'albinisme, d'autres cultures dans le monde conservent les perspectives
fondées sur des systémes de croyances ancestraux pour appréhender 1'albinisme, comme c'est
le cas dans les populations amérindiennes et sur le continent africain. En effet, au sein de
diverses ethnies d'Amérique centrale, les attitudes a 1'égard des PAA se caractérisent par une
dualité marquée. D'une part, ces individus font l'objet de réactions mélant honte, mépris, et
ségrégation, avec des pratiques extrémes telles que les sacrifices humains observés chez les
Aztéques. Mais d'autre part, certains autres groupes ethniques acceptent, soutiennent, et
valorisent les PAAs autant sur le plan esthétique que moral. Par exemple, chez les Hopis et les
Zuiis, les PAA peuvent accéder au statut de chef ou de "faiseur de pluie" a travers leur
participation active dans les cérémonies religieuses, devenant des lors des figures clés dans le
passage entre le monde terrestre et le monde céleste. Par ailleurs, chez les Tulé¢ ou Kuna, les
PAA ont le role de protecteurs de la lune, intervenant lors des éclipses lunaires ayant lieu une a

deux fois par an ( ).

Sur le continent africain, et en particulier en Afrique sub-saharienne, l'albinisme est
encerclé par des réseaux complexes de croyances et de superstitions, se révélant souvent
menacantes. Une analyse détaillée de ces représentations est apportée dans un chapitre de
Kromberg (2018), qui, en parall¢le d'autres recherches qualitatives conduites dans diverses
régions d'Afrique, a permis d'identifier six catégories principales de croyances relatives aux
PAA:

- Croyances sur I'ame et I'humanité ("les albinos ne sont pas humains" ; "les albinos

n'appartiennent pas a ce monde" ; "les albinos ne meurent pas, ils disparaissent")

( ).
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- Croyances sur les capacités et pouvoirs spéciaux ("les albinos ont acces a des
savoirs occultes" ; "les albinos peuvent voir dans le noir") (

).
- Mythes sur la contagion de l'albinisme ("on peut contracter l'albinisme simplement
en marchant la ou un albinos a marché" ; "une femme enceinte touchant un albinos
donnera naissance a un enfant albinos") ( ).
- Mythe d'adultére ou l'illégitimité ("/es albinos sont issus de l'adultere de la mere").
- Superstitions liées a la malchance ("toucher un albinos porte malheur" ; "les familles
d'albinos sont maudites") ( ).
- Superstitions liées a la chance ("certaines parties du corps des albinos portent
chance ou peuvent guérir des maladies" ; "les albinos ne peuvent pas contracter le VIH",

et donc "avoir des relations sexuelles avec un albinos peut guérir du VIH") (

).

Kromberg a toutefois mis en évidence les nuances significatives qu'il existait dans la
distribution des croyances liées a l'albinisme en Afrique, notamment en fonction des groupes
ethniques présents dans certaines régions spécifiques. En effet, les attitudes seraient plus
positives dans les zones urbaines par rapport aux zones rurales, ou les mythes et les superstitions
restent vivaces et les guérisseurs traditionnels continuent d'exercer une influence notable. Ces
représentations impactent significativement la vie des PAA, affectant leurs droits, leur sécurité
et leur bien-étre. Elles soulignent l'importance de poursuivre les recherches et les initiatives

d'éducation pour démystifier 1'albinisme et améliorer la qualité de vie des personnes atteintes.
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2.2. Handicap visible, handicap invisible : la place de 1'albinisme

Les maladies génétiques sont sources d’une diversit¢ de symptomes qui peuvent
conduire a différents types de handicaps. Avant de poursuivre, il parait essentiel de revenir sur
la notion de handicap et de I'évolution de sa définition. En 1980, I'Organisation Mondiale de la
Sant¢ (OMS) a propos¢ une définition du handicap qui, malgré les changements
paradigmatiques ultérieurs, continue encore d’exercer une influence préjudiciable a notre
compréhension actuelle du handicap. En effet, la Classification Internationale du Handicap
(CIH) est introduite a cette époque et propose une définition basée sur une perspective médicale
prédominante®. La CIH distingue ainsi trois niveaux du handicap : la déficience (i.e., toute perte
ou altération d’une structure ou fonction psychologique, physiologique ou anatomique),
l'incapacité (i.e., réduction ou impossibilité a accomplir certaines activités ou gestes de la vie
quotidienne considérés comme normaux pour un étre humain), et le désavantage (i.e., entrave
a I’exercice normal d’un role social en rapport avec 1’age, le sexe, les facteurs sociaux et

culturels).

En 2001, I'OMS révise son modéle et le renomme Classification Internationale du
Fonctionnement, du handicap et de la santé (CIF). Cette mise a jour introduit des changements
majeurs dans le prolongement de la CIH. D'une part, conceptuellement, elle considére le
fonctionnement de tout étre humain, et ne se focalise plus uniquement sur la déficience ou le
dysfonctionnement. D'autre part, les précédents trois axes d'identification du handicap
(déficiences, incapacités, désavantages), sont remplacés et laissent place aux facteurs
environnementaux, les reconnaissant comme des ¢léments pouvant faciliter ou, au contraire,

entraver le fonctionnement des individus (cf. Figure 1 ci-dessous).

¢ « Est handicapé un sujet dont I’intégrité physique ou mentale est passagérement ou définitivement diminuée, soit
congénitalement, soit sous 1’effet de 1’dge, d’une maladie ou d’un accident, en sorte que son autonomie, son
aptitude a fréquenter 1’école ou a occuper un emploi s’en trouvent compromis »
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Figure 1

Modele issu de la Classification Internationale du Fonctionnement, du handicap et de la santé
(CIF, OMS, 2001)

Probléme de sante
(trouble ou maladie)

I
Y l' Y

Fonctions

organiques et
structures -

anatomiques

Activités Participation

Facteurs Facteurs
environnemen- personnels
taux

Le passage de la CIH a la CIF repose sur un véritable changement de paradigme, qui a
¢été¢ décrit comme le passage d’un modéle individuel a un modéle social du handicap (
). En effet, le modéle CIH (trés proche de notre conception

frangaise du handicap telle que défini dans la loi du 11 février 2005) considere 'environnement

principalement comme un contexte pour la personne porteuse de handicap, alors que, dans la
CIF, l'environnement est vu comme intrinsequement li¢ au handicap, dans la mesure ou il
participe activement a la création de ce dernier par l'interaction entre les capacités de I'individu
et les caractéristiques de son environnement. En cela, la définition proposée par 'OMS dans la
CIF se rapproche de celle de Booth (2000) qui désigne le handicap comme « une entrave a la
participation des personnes atteintes de déficiences ou de maladies chroniques, résultant de
l'interaction entre la déficience ou la maladie et des attitudes discriminatoires, des cultures, des

politiques ou des pratiques institutionnelles ».
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Par ailleurs, des auteurs comme Marianne Jover (2014) ont tenu a soulever les limites
liées a une utilisation « médicalisée » du terme de handicap, portée par les textes de loi et les
dispositifs de soins et de réadaptation. Selon elle, il est essentiel de ne pas occulter les aspects
du handicap qui se rapportent a la notion de limitation, d’empéchement, d’entrave, de
désavantage, d’incapacité devant étre supportée. "La personne en situation de handicap est une
personne qui subit un désavantage, quelle que soit I’origine de cette situation" ( ). Si
ce désavantage peut découler d'une déficience ou d'une altération corporelle, il parait utile de
souligner qu'il peut également résulter de circonstances distinctes de la maladie ou du

traumatisme physique.

Dans le champ de la santé, les handicaps peuvent étre catégorisés selon les capacités
individuelles affectées par la maladie (e.g., moteur, intellectuel, auditif...), ou alors en fonction
de dimensions bipolaires (e.g., invisibilité totale a visibilité maximale). Généralement, on pense
que le handicap se remarque a I'eeil, surtout a travers des signes physiques. En effet, dans
l'imaginaire collectif, la notion de handicap est souvent reliée a une altération significative de
la motricité (e.g., personne en fauteuil roulant) ou de la sensorialité (e.g., cécité, surdité), et a
une mise en avant des aspects dysfonctionnels ( ). Erving Goffman, dans
les années 60, suggérait déja que le handicap constituait un marqueur social important qui
influence les interactions de la personne concernée avec son environnement. Quelques années
plus tard, il définira le handicap invisible comme étant un handicap non apparent, ce qui, pour
un individu, signifie vivre avec des restrictions d'interaction durables sans que son entourage

ne puisse identifier cela comme un handicap ( ).

Ce constat selon lequel le caractere visible d'une affection impacte le vécu des personnes

concernées a déja été établi depuis longtemps pour des problématiques de santé courantes (e.g.,

34



obésit¢ morbide, brulures et cicatrices faciales). Concernant les maladies affichantes (ou
troubles visibles), 1'un des exemples les plus parlants sont les maladies dermatologiques comme
I'eczéma (ou dermatite atopique), le psoriasis, ou le vitiligo, car elles ont fait 1'objet de treés
nombreuses revues et méta-analyses quant a leur impact sur 1'état anxieux (
), dépressif (
), la stigmatisation pergue ( ), I'image du corps
( ) et sur la qualité de vie en général (
).

Concernant les handicaps invisibles, les implications sont différentes tant les
pathologies sont nombreuses et les symptomes peuvent varier d'une maladie a I'autre. Malgré
tout, un socle commun de conséquences psychosociales semble se dessiner. En effet, 1a encore,
on y observe des répercussions sur les critéres de santé¢ fondamentaux, a savoir, la qualité¢ de
vie ( ), I'état anxio-dépressif ( )
et le bien-étre subjectif ( ). Une autre implication marquante concerne la
stigmatisation, souvent percue avec intensité et généralement intériorisée par les individus
( ). Face a cela, la question de dissimuler ou de choisir de ne pas divulguer son
handicap se pose ( ), une problématique bien complexe pour les
personnes concernées. Enfin, les personnes affectées ressentent souvent une grande frustration
lorsque leur maladie n'est pas suffisamment reconnue et/ou mal comprise par la société et les

institutions ( ).

S’agissant de I'albinisme oculo-cutané, ses deux composantes symptomatologiques
pourront résonner sur les deux extrémités du spectre de la visibilité. D'un c6té, la DV, est
souvent tres discrete puisque l'acuité est généralement suffisante pour "donner le change" et

paraitre bien-voyant en société ; de I’autre, I'hypopigmentation cutané, plus ou moins visible
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selon les formes, qui affiche socialement une différence souvent remarquée par autrui. Par
conséquent, quelle est la place de l'albinisme dans le large spectre des handicaps ? Quelles sont
les implications d'une maladie visible dont nombres de ses répercussions sont invisibles ?
Pour tenter de répondre a ces questions, nous avons mené une revue systématique de la
littérature visant a identifier les implications psychosociales de I'albinisme au regard d'autre
maladies génétiques rares affichantes affectant la peau. L’article scientifique publié¢ qui rend
compte des résultats de cette exploration sera présenté dans la partie 3.3. Mais avant cela, les
sections suivantes exploreront les répercussions potentielles de l'albinisme sur le
fonctionnement de la personne concernée. Ensuite, nous examinerons les facteurs pouvant
influencer ces effets afin de mieux comprendre comment les individus parviennent a s’adapter

a leur affection.
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CHAPITRE 3

Vivre avec I’Albinisme, un état de I’art

Comme évoqué plus haut, le présent chapitre sera structuré en trois sous-sections
distinctes. D'abord, nous discuterons des possibles répercussions de l'albinisme sur le
fonctionnement individuel en examinant diverses variables d'intérét (i.e., qualité de vie, fardeau
de la maladie, état anxio-dépressif, image du corps, stigmatisation percue) ; Ensuite, nous
présenterons les potentiels facteurs d’ajustement et d’adaptation au handicap (i.e., soutien
social, représentations personnelles de la maladie ; stratégies de coping) ; Enfin, nous
présenterons notre revue systématique de la littérature comparant les implications
psychosociales de 1'albinisme avec celles d'autres maladies génétiques rares affectant la peau

(i.e., neurofibromatose de type 1, ichthyoses héréditaires, angiomes plans).
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Partie 3.1.

Répercussions & Conséquences

La présente section aborde l'impact potentiel de I'albinisme sur des variables clés du
fonctionnement individuel et la santé générale : la qualité de vie, le fardeau de la maladie, I'état
anxio-dépressif, I'image du corps et la stigmatisation percue. Pour chacun de ces construits,
nous commencerons par une définition et un exposé approfondi du concept psychologique
concerng, suivi d'une exploration de ses implications dans le contexte des maladies rares et de

I'albinisme.

3.1.1. Qualité de Vie et Fardeau de la maladie

L'introduction de la notion de Qualité de Vie (QdV) dans les écrits académiques remonte
a la fin des années 50. Toutefois, c'est dans les années 70, notamment a travers les travaux de
Bradburn (1969), que ce terme a commencé a étre utilis€¢ de maniére plus officielle. Bien que
ce concept paraisse évident a comprendre, il est en réalité complexe et difficile a définir. En
effet, il peut étre compris selon des aspects objectifs (e.g., conditions et niveau de vie, état de
santé...), subjectifs (e.g., satisfaction, bonheur, bien-étre subjectif...) ou de maniére intégrative
(i.e., conception objective et subjective a la fois). Elle peut également étre appréhendée de
maniére composite, a travers des dimensions physiques, mentales et sociales. La qualité de vie
est donc un concept pluridisciplinaire et multidimensionnel, influencé par un éventail de
facteurs personnels et environnementaux qui interagissent ensemble de maniére complexe, et
pouvant étre évalué objectivement et/ou subjectivement ( ). Selon le WHOQOL
Group (1994), 1a QdV désignerait la « perception qu’un individu a de sa place dans I’existence,
dans le contexte de la culture et du systeme de valeurs dans lesquels il vit, en relation avec ses
objectifs, ses attentes, ses normes et ses préoccupations ». L'OMS s'est attaché a en décrire ses

\

composantes (généralement acceptées dans la littérature), a savoir : la santé¢ physique et
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psychologique, 1'autonomie, les relations sociales et 1'environnement (voire, pour certains, la

spiritualité).

Au cours des 50 derniéres années, de nombreux outils ont été développés pour mesurer

la QdV. Parmi ceux-ci, on trouve la Quality of Well-Being Scale (QWBS;

), la Sickness Impact Profile (SIP; ), la Quality of Life
Index (QL-I; ), la Nottingham Health Profile (NHP; , version
frangaise par ), la Flanagan Quality of Life Scale (FQoLS;

), la Medical Outcome Study Short-Form 36 (MOS-SF36;

), le European Quality of Life Instrument
(EQ-5D; ). L'OMS a elle aussi ¢laboré ses
propres outils de mesure pour la QdV comme la WHO Disability Assessment Schedule

(WHODAS 1I ; ) ou encore la WHOQOL-100 (
). Une version courte de cette dernicre, la WHOQOL-BREF, a également été
construite et validée quelque temps apres ( ).
En outre, nous avons adopté cet outil dans le cadre de notre étude (pour plus de détails, voir

section 'Outils' dans I'Article 3).

D’autre part, le fardeau de la maladie, tel que défini par I'OMS, se réfere a 1'évaluation
de I'impact global des affections et des facteurs de risque sur la santé physique et psychosociale
d’un individu spécifique ( ). En lien trés étroit avec la QdV, ce concept a été
largement adapté et étendu pour son application spécifique a des personnes et/ou des proches
affectés par des troubles de la santé, comme le diabéte ( ), les problémes
dermatologiques ( ), le cancer ( ), et bien d’autres

problémes santé de publique. En 2018, l'équipe de médecine génétique de Bordeaux a
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développé et validé sa propre échelle de Fardeau de I'Albinisme : la Burden of Albinism scale
( ). Cependant, aucune étude comparative ou inférentielle n'a encore
¢té entreprise localement avec cet outil pour évaluer I'é¢tat de santé général des personnes

atteintes d'albinisme.

En revanche, du coté de la QdV, bien plus de données sont accessibles, notamment dans
le champ des maladies rares. Deux chercheuses américaines ont publi¢ en 2010 une premicre
revue systématique de la littérature visant a mettre en lumicre I'impact de telles maladies sur la
QdV des personnes concernées par la maladie rare ( ). Parmi les 58
études incluses (comprenant des maladies comme la mucoviscidose’, la maladie de Fabry® ou
encore la maladie de Charcot-Marie-Tooth®), un théme central a émergé : bien que les
conditions génétiques puissent entrainer des conséquences négatives significatives sur la vie
des individus, le fait d'avoir une condition génétique n'entraine pas nécessairement une
mauvaise QdV. Certaines recherches ont, par exemple, mis en évidence des scores de QdV
globale des personnes atteintes d'hémophilie sont équivalents a ceux des personnes non-malade
et tout aussi stables (malgré des scores spécifiques a la santé Iégérement inférieurs) (

). Plus remarquable encore, la QdV physique percue était
significativement meilleure chez des adolescents ayant une dystrophie musculaire que celle de
leurs pairs non affectés ( ). Les auteurs ont postulé¢ que vivre avec une
maladie évolutive modifiait les valeurs des patients de telle manicre qu'ils appréhendaient leur

vie et leur situation bien différemment de leurs homologues en « bonne santé ».

7 La mucoviscidose est une maladie génétique héréditaire caractérisée par 1'épaississement des sécrétions de
plusieurs organes, essentiellement les poumons et le pancréas. Le mucus obstrue alors les voies respiratoires et les
canaux digestifs, causant des infections respiratoires fréquentes et des problémes digestifs.

8 La maladie de Fabry est une maladie génétique héréditaire caractérisée par un déficit en enzymes nécessaires a
la dégradation d'un glycolipide. L'accumulation de certains lipides dans les cellules peut alors provoquer divers
symptdmes comme des douleurs, des troubles rénaux, cardiaques et cutanés.

9 La maladie de Charcot-Marie-Tooth est une maladie génétique héréditaire caractérisée par une atteinte du nerf
périphérique qui entraine une diminution de la force musculaire et de la sensibilité.
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Parmi les thématiques identifiées comme participant au fardeau associé¢ a la maladie,
une équipe norvégienne a aussi publié en 2017 une revue systématique de la littérature sur les
maladies rares ( ). En se basant uniquement sur des études qualitatives
portant essenticllement sur 1'hémophilie, la phénylcétonurie'®, la maladie de Fabry et
I'épidermolyse bulleuse!!, ces chercheur-e's ont entrepris de dresser un panorama des
expériences vécues par les adultes atteints de maladies rares, afin d'identifier les conséquences
psychosociales associées. Les 21 études retenues font état des mémes difficultés relatives : a

l'inclusion de ces personnes dans le systéeme éducatif et professionnel (

) ; au maintien d'une vie sociale épanouie (

)
ainsi qu'aux inquiétudes liées a 1'imprévisibilité de la maladie, des traitements et de 1'avenir en
général (

). Larevue
a ¢également souligné les nombreuses lacunes dans le systéeme médical, notamment des
difficultés dans les interactions avec les professionnels de santé (

), en particulier lorsque ces derniers se montrent réticents a
s'impliquer dans le suivi ( ). Cependant, l'obstacle le plus fréquemment cité
est le manque de connaissances que les professionnels de santé¢ ont sur la maladie rare. Ce
manque de connaissances est particulierement prégnant chez les médecins généralistes (

), et peut conduire a un diagnostic tardif (

10 La phénylcétonurie (PCU) est une maladie génétique héréditaire caractérisée par un déficit de I'enzyme
phénylalanine hydroxylase, ce qui empéche l'assimilation une substance naturellement présente dans
I’alimentation, la phénylalanine. Cette accumulation de phénylalanine peut entrainer des troubles neurologiques
séveres si elle n'est pas traitée par un régime alimentaire strict pauvre en phénylalanine.

I L'épidermolyse bulleuse renvoie a un groupe de maladies génétiques trés rares caractérisées par une fragilité
épithéliale et la formation de bulles sur la peau et les muqueuses.
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), a des traitements inadéquats (

) ou encore a des informations contradictoires sur le diagnostic (

).

Finalement, les maladies génétiques rares peuvent recouvrir une myriade de
conséquences physiques mais aussi psychosociales qui peuvent varier selon la pathologie
considérée. L'interaction de ces symptomes rend donc l'expérience de chaque maladie rare
unique et génératrice de handicaps spécifiques. Cependant, du coté de 1’albinisme, trés peu
d'études ont exploré la qualité de vie des PAAs. Bien que deux recherches africaines aient
exploré le bien-étre subjectif en lien avec la stigmatisation dont ces personnes sont la cible
( ), une seule étude s'est intéressée a la qualité de vie
générale d'un petit échantillon de PAA ( ). Les résultats de cette recherche
brésilienne suggerent que seule la dimension physique de la QdV serait affectée chez les

personnes ayant un albinisme.

3.1.2. L’état anxio-dépressif : un bon indicateur de santé mentale

Tout d'abord, rappelons que la santé mentale est une composante essentielle de la santé
et représente bien plus que 1’absence de troubles ou de handicaps mentaux. En effet, selon
I'OMS, si la santé renvoie a « un état de complet bien-étre physique, mental et social, et ne
consiste pas seulement en une absence de maladie ou d’infirmité », la santé mentale, quant a
elle, correspond a un « état de bien-étre qui permet a chacun de réaliser son potentiel, de faire
face aux difficultés normales de la vie, de travailler avec succés et de maniére productive, et
d’étre en mesure d’apporter une contribution a la communauté » ( ). Parmi les troubles
de santé¢ mentale les plus courants, les symptomatologies anxieuse et dépressive sont les plus

représentées en population générale ( ). L’anxiété se définit comme
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une peur et une inquiétude excéssive tandis que la dépression est caractérisée par une tristesse
persistante ou par une perte durable de la capacité a éprouver de 1'intérét ou du plaisir pour les
activités qui en procuraient auparavant ( ). L'anxiété et la dépression partagent un
mécanisme intrapsychique commun li¢ & une perturbation des fonctions émotionnelles (i.e.

suractivation, dysrégulation et/ou épuisement émotionnel).

De nombreux outils de mesure ont été développés pour évaluer précisément le degré
d’anxiété et/ou de dépression éprouvé par un sujet : pour le degré d'anxiété, on peut notamment
citer la Hamilton Anxiety rating Scale (HAM-A; ) ; la State—Trait Anxiety
Inventory (STAI, ) ou encore le Beck Anxiety Inventory (BAI,

) ; pour le niveau de dépression, on peut mentionner le Beck Depression Inventory

(BDI; ), le Zung Self-Rating Depression Scale (SDS; ), le Center

for Epidemiological Studies-Depression (CES-D; ), le Inventory for Depressive

Symptomatology (IDS; ) ou encore le Patient Health Questionnaire (PHQ;

; PHQ-9 item : ).

Toutefois, pour s'adapter aux contraintes du contexte hospitalier, des chercheurs dans les années

1980 ont développé un outil censé évaluer ces deux notions simultanément : la Hospital Anxiety

Depression Scale (HADS ; ). Bien que récemment critiquée pour ses
qualités psychométriques mitigées, voire, insuffisantes (

), cette échelle reste largement utilisée en psychologie de la santé pour rendre

compte du niveau anxio-dépressif de patients ayant des problémes de santé physique

( ). C'est donc cet outil que nous avons sélectionné dans le cadre de notre

recherche (pour plus de détails, voir section 'Outils' dans I'Article 3).
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I1 est empiriquement admis que les personnes avec des handicaps physiques sont plus a
risque de développer des troubles de santé mentale, notamment des troubles de 1'usage de
substances ( ), mais aussi, et
surtout, des symptomes dépressifs ( ) et anxieux (

). Par ailleurs, la revue de Van der Lippe et al. (2017) a également mis en lumicre un
certain nombre d’enjeux émotionnel dans le cadre des maladies rares, notamment un vécu
dépressif et une détresse psychologique (voire, du désespoir) (

), pouvant résulter d’un sentiment de
solitude ( ), d’un sentiment de frustration (
), et d’un stress émotionnel (e.g., peur, colére, auto-blame et déperdition) (
). Interviennent également l'anxiété causée par I'imprévisibilité de la
maladie (
), la perte de confiance en soi et d'empowerment ( ), ainsi que la culpabilité
concernant le risque de transmission de la maladie a ses enfants (
).

Concernant 1’albinisme, deux études menées au Nigeria ont examiné la sant¢ mentale
des PAA ( ), dont 1'une a évalué le niveau d'anxiété et de
dépression a l'aide de la HADS. Les PAAs rapportaient un niveau d'anxiété et de dépression
significativement plus ¢élevé que les sujets ayant un vitiligo ; ceci était d’autant plus vrai que
les PAA avaient des complications cutanées et plus de 50 ans. De plus, les femmes avec un
albinisme tendraient a étre plus anxieuses et que les femmes avec un vitiligo ( ).
Cependant, en Europe et en France, comme dit précédemment, le terrain de 1'albinisme reste

encore vierge de toute données en termes de santé¢ mentale.
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3.1.3. Image du corps et maladies affichantes

Le concept d'image du corps est central en psychologie, notamment appliqué a la santé
physique et mentale. L'histoire de ce concept remonte aux premicres décennies du XXe siccle
et a évolué au fil des recherches et des différentes approches théoriques. Initialement amené par
la psychanalyse ( ) et la neurologie (qui préfigure le construit de schéma corporel)
( ), c'est surtout les apports de Paul Schilder dans les années
30s qui permis de développer le concept tel que nous le comprenons aujourd’hui. Dans son
ouvrage de 1935, Schilder définit 'lmage du Corps comme la représentation que nous avons de
notre propre corps, la fagon dont celui-ci se présente a nous, tant physiquement que dans notre
esprit. Cette représentation est profondément influencée par nos expériences psychologiques et
nos interactions sociales. Au fil des années, I'image du corps est devenue un construit essentiel
dans les études sur les troubles alimentaires ( ),
l'estime de soi ( ), les troubles somatoformes ( )

et 1'impact psychologique des maladies chroniques (

).

L'essor des médias de masse (et, plus tard, des médias sociaux) a exacerbé les
préoccupations concernant 1'image corporelle en diffusant des normes esthétiques souvent
inatteignables. Cela a mené a une reconnaissance accrue de l'impact négatif de ces canons de la
beauté sur la santé mentale, encourageant ainsi les chercheurs a explorer plus profondément ce
domaine (

). Ce sont notamment les troubles du comportement alimentaire
comme l'anorexie et la boulimie qui ont bénéficié¢ de I’expansion du concept, mettant en lumicre

la maniere dont une image du corps déformée peut contribuer a de graves problémes de santé
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mentale (e.g., dysmorphophobie) (

).

Le cadre théorique relatif a I'image du corps s’est considérablement étoffé au fil du
temps. Des auteurs en ont propos€¢ une conception multidimensionnelle, englobant non
seulement des caractéristiques physiques observables (e.g., poids, taille, sex appeal...), mais
aussi des caractéristiques non observables (e.g., santé, force et condition physique...) (

). Cette approche souligne que la construction de 1'image
corporelle est le résultat de l'interaction complexe entre plusieurs facteurs : les attitudes et les
croyances qu'une personne a vis-a-vis de son corps (e.g., satisfaction corporelle), les
caractéristiques physiques objectives (e.g., masse corporelle, mensurations...), les facteurs
interpersonnels (e.g., influence sociale et éducation) et les normes culturelles (e.g., médias de

masse) ( ).

Parall¢lement, de nombreux outils furent développé pour appréhender I'image du corps.

Parmi eux se trouvent la Body-Cathexis Scale ( ), le Body Shape
Questionnaire (BSQ; ), le Multidimensional Body—Self Relations
Questionnaire (MBSRQ; ), deux versions distinctes de la Body Esteem Scale
(BES; ), les Figure Rating Scales (FRS;
), le Body Image States Scale (BISS; ), le Body Satisfaction

Questionnaire (BSQ; ) et le Body Satisfaction Scale (BSS;
), le Body Attitudes Questionnaire (BAQ; ), le Physical
Appearance State and Trait Anxiety Scale (PASTAS; ), ou encore la Cutaneous
Body Image Scale (CBIS; ). En France, les travaux de Bruchon-Schweitzer

ont également contribué a la création d'un instrument francophone destiné a évaluer 1'image du
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corps et la satisfaction corporelle : le Body-Image Questionnaire (BIQ ;
). C’est d’ailleurs ce dernier outil que nous avons retenu dans le cadre

de nos recherches (pour plus de détails, voir section 'Outils' dans 1'Article 3).

La littérature relative au corps et a son apparence les personnes présentant des maladies
ou conditions visibles révele des résultats globalement défavorables a I'image du corps et bien-
étre général.

Premic¢rement, de nombreuses recherches ont exploré les implications de l'image
corporelle sur le fonctionnement global des individus. Par exemple, Chang et ses collaborateurs
(2019) ont montré qu'une image du corps négative est fréquemment associée a une qualité de
vie réduite.

Concernant les maladies dermatologiques, les adolescents ayant de I'acné auraient une
image corporelle plus dégradée que leurs pairs non-affectés ( ). De plus, le
vitiligo est souvent li¢ a une altération de I'image du corps, une diminution de I'estime de soi et
une augmentation de I'anxiété ( ). Par ailleurs, chez les patients atteints de
psoriasis, la qualité de vie, I'image corporelle et I'estime de soi sont significativement inférieures
a celles des sujets non-cliniques ( ). D'autres auteurs ont montré qu'une
perception positive de son corps est associ¢e a une meilleure estime de soi chez les personnes
souffrant de psoriasis, particulierement chez les femmes ( ).

En revanche, dans le contexte des altérités craniofaciales congénitales (e.g., fente
palatine ou "bec de lievre"), les résultats sont plus mitigés. Bien que certaines études aient
rapporté des taux élevés d'insatisfaction quant a l'apparence faciale ( ), d'autres
ont observés des préoccupations corporelles bien moins importantes chez les personnes
affectées ( ). Dans une perspective

similaire, lorsque 1'on compare des adultes présentant une différence visible a ceux ayant un
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trouble mental invisible, le premier groupe présente une image corporelle plus positive
( ). Cela suggere que les maladies invisibles pourraient étre
associées a une image corporelle plus négative que les maladies visibles.

Cette diversité de résultats souligne la complexité des interactions entre l'image
corporelle, I'estime de soi et le type de problématique de santé. A ce jour, l'absence de données
concernant I'image corporelle des PAA en France, ainsi que dans le reste du monde, souligne la
nécessité d'investiguer cette question plus en profondeur. Cette investigation est d'autant plus
pertinente lorsque 1'on considére la variabilité de 1'impact de cette condition sur l'apparence des

individus.

3.1.4. Le role majeur de la stigmatisation

Le mot « stigma », issu du Grec ancien « otiypa », désigne étymologiquement une
« marque » qui, au sens figuré, renverrait a la honte et/ou a la disgrace. La dimension subjective
du stigmate, telle que conceptualisée par Goffman en 1963, souligne que le probléme ne réside
non pas dans la marque en elle-méme, mais plutdt dans la relation qui existe entre cette marque,
le porteur et son contexte. En d'autres termes, la stigmatisation survient lorsqu'une personne
possede une caractéristique singuliere, la détournant de la norme prescrite par son
environnement. Cette singularité altére son rapport aux autres et peut conduire a une

disqualification sociale et/ou a une mise a I'écart ( ).

Depuis lors, une myriade de définitions a vu le jour au sein des sciences humaines,
chacune explorant la complexité du stigmate sous différents angles. Des chercheur-euse's
spécialisé-e-s dans la santé mentale, comme Thomas Scheft (1966) et Bruce Link et al. (2001,
1989), ont suggéré que ce phénomene résulterait d'un débordement de nos mécanismes de

catégorisation sur notre environnement social, désigné couramment par le terme « labelling ».
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Pour ces auteur-rice's, ce processus se baserait donc sur les différences humaines rendues
saillantes en contexte social comme la couleur de peau, le sexe, la marque de sa voiture, ou

encore son diagnostic psychiatrique, etc.

Les recherches en psychologie ont conduit a distinguer plusieurs formes de
stigmatisation. En ce sens, Corrigan et Watson (2002) ont proposé de distinguer la
stigmatisation publique (« public stigma ») de la stigmatisation internalisée (« internalized
stigma »). Le stigmate public renvoie a I'ensemble des réactions cognitives (i.e., stéréotypes),
affectives (i.e., préjugés) et comportementales (i.e., discrimination) de la société vis-a-vis des
individus portant un stigmate social. Ces composantes du stigmate public peuvent, dans certains
cas, €tre intégrées par les personnes ciblées, aboutissant alors a ce que l'on appelle la
stigmatisation internalisée. Ce processus comprend trois étapes ( ) : laprise
de conscience des stéréotypes a I'encontre de son groupe (« stereotype awarness ») ; I'adhésion
de l'individu a ces stéréotypes (« stereotype agreement ») ; et enfin, le fait penser que ces
stéréotypes s'appliquent également a soi (« self-concurrence »). Une telle internalisation est
souvent associée a un retrait social, une érosion de l'estime de soi et du sentiment d'auto-

efficacité : on parle alors ici d’auto-stigmatisation (« self stigma ») (

)12‘

Toutefois, la stigmatisation ne se limite pas a I'individu porteur du stigmate, c'est aussi
un phénomene qui s'étend aux personnes qui lui sont proches, comme sa famille et ses ami-e-s.
Goffman (1963) parle alors de stigmatisation de courtoisie (« courtesy stigma »), soit la

stigmatisation subie par une personne du fait de ses liens avec quelqu'un appartenant a un

12 La stigmatisation internalisée et auto-stigmatisation sont parfois utilisées de maniére indifférenciée (
) alors que la premiére renvoie aux mécanismes d’internalisation et, la seconde, aux conséquences de
cette internalisation.
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groupe stigmatis€. Lorsque les parents de ces personnes internalisent le stigmate de courtoisie,
on peut parler de stigmate d’affiliation (SA) (« affiliate stigma ») (Mak & Cheung, 2008).

Enfin, la stigmatisation peut aussi étre effective a I’échelle d’une organisation : il s'agit de la
stigmatisation structurelle (« structural stigma ») (Corrigan et al., 2004). Elle s'illustre dans "les
réglements, les politiques et les procédures d'institutions sociales qui restreignent de fagcon
arbitraire les droits et les chances des personnes aux prises avec des problémes de santé"

(Livingston, 2020).

Figure 2

lllustration des différents niveaux de stigmatisation emboités
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Notes. Les formes de stigmatisation affichées en blanc correspondent a la stigmatisation percue,
tandis que les formes de stigmatisation affichées en noir correspondent a des niveaux
internalisés du stigmate.
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Certaines formes de stigmatisation sont d'ailleurs tellement enracinées dans nos sociétés
qu'elles constituent des construits sociaux distincts : c'est notamment le cas pour le racisme, le

classisme, le validisme, le sexisme et I'hnomophobie.

Un certain nombre d'échelles ont donc été créées pour évaluer les différents mécanismes
contribuant a ce processus si complexe qu'est la stigmatisation. Nous pouvons citer les échelles

spécialement congues pour les personnes ayant des problématiques de santé mentale comme

I’ Internalized Stigma of Mental Illness (ISMI, ) ; la Self-Stigma Scale-
Short (SSS-S, ) ; la Paradox of Self Stigma scale
(PaSS-24, ) ou encore la King § Stigma Scale (KSS, ; version
courte en frangais par ).

Mais il existe également des échelles destinées aux troubles de santé physique comme
la Stigma Scale for Chronic Illnesses (SSCI, ; version courte par

), dont certaines ont été congues pour mesurer la stigmatisation publique per¢ue pour des

situations spécifiques comme la Pregnant Smoker Stigma Scale — Public Stigma (P3S-PS,
) ou la COVID-19 Public Stigma Scale (COVID-PSS, ).
D'autres échelles, plus généralistes furent créées, comme la Stigma Consciousness Scale (SCQ ;
; version frangaise par ) qui estime dans quelle mesure les
individus pensent que les autres les évaluent sur la base des stéréotypes associés a leur groupe,
en l'occurrence les hommes ou les femmes. C’est d’ailleurs ce dernier outil que nous avons
retenu et adapté dans le cadre de notre étude (pour plus de détails, voir section 'Outils' dans

I'Article 3).

Plusieurs études ont mis en évidence que les personnes vivant avec des maladies rares
subissent une stigmatisation manifestée par des comportements d'étiquetage, de stéréotypage,

de séparation et de perte de statut ( ). Cette

51



stigmatisation se manifeste particulicrement dans le cadre scolaire ( ), mais
¢galement lors du recrutement et de I'emploi ( ). Comme pour les maladies
visibles plus courantes, la stigmatisation percue est positivement associée au degré de visibilité
d’une affection rare ( ).

Cependant, bien que la stigmatisation puisse étre pergue comme une conséquence de la
maladie rare, elle constitue en méme temps — et dans de nombreux mode¢les — un facteur de
risque prépondérant dans 1'adaptation psychosociale au handicap. En effet, toujours en lien avec
la visibilité, il est plus difficile pour les sujets dont I'affection est visible d'avoir une vie sociale
épanouie, notamment parce qu'ils sont régulierement la cible d'une stigmatisation et d'une
discrimination importante. Plusieurs études ont montré que le développement des compétences
sociales était entravé par des expériences négatives a 1'école, au travail ou en raison de
discriminations dans la société en général (

). En réponse a cette stigmatisation pergue, certains jeunes présentant des
troubles modérément visibles cherchent souvent a dissimuler leurs symptomes et leurs altérités
( ).

Par ailleurs, une revue systématique de la littérature réalisée par Baynam et al. (2024)
sur la stigmatisation et les procédures de diagnostic génétique a mis en lumiere le role crucial
de la stigmatisation dans les comportements de santé : la réticence accrue a réaliser un

diagnostic génétique et a consulter des professionnels de santé spécialisés (

).

Finalement, les maladies génétiques rares peuvent recouvrir une myriade de
conséquences physiques mais aussi psychosociales qui peuvent varier selon la pathologie
considérée. L'interaction de ces symptomes rend donc l'expérience de chaque maladie rare

unique et génératrice de handicaps spécifiques.
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Partie 3.2.
Facteurs d’Ajustement & d’Adaptation

Le handicap constitue une source de stress d'intensité variable pour les personnes qui en
sont porteuses ( ). Les investigations portant sur
I’ajustement différentiel au stress ont largement contribué¢ aux théorisations sur le handicap,
fournissant ainsi de solides apports aux recherches menées parallélement en psychologie de la
santé. Ces domaines de la psychologie se sont particulierement attachés a décrire et détailler
comment les individus font face et s'adaptent a divers stresseurs en conceptualisant le coping,
un construit central qui regroupe toutes les stratégies d’ajustement au stress. Dans les
prochaines sections, nous aborderons les principaux facteurs d'ajustement étudiés en
psychologie de la santé et de la maladie : les représentations personnelles de la maladie, les
stratégies de coping et le soutien social (per¢u). Comme pour la section précédente, nous
commencerons par définir et expliquer en détail chaque concept psychologique, puis nous

examinerons leur implication dans le contexte des maladies rares et de 1'albinisme.

3.2.1. Représentations personnelles et perceptions de la maladie

Précédemment, nous avons vu comment I'étude des représentations sociales (via la TRS)
permettait de comprendre comment ces représentations se forment, évoluent et se transforment
en pensées, souvent naives mais compréhensibles et véhiculables par la plupart des gens.
Cependant, il est important de noter que la TRS n'est pas le seul cadre théorique élaboré pour
comprendre le role des représentations dans le domaine de la santé.

En effet, la notion de représentations personnelles de la maladie englobe a la fois les
descriptions et les explications de I'origine de la maladie. Fonctionnant comme des interfaces
entre 1'individu et sa maladie, elles agissent comme des grilles de lecture qui conférent un sens

a 1'évolution ou a la dégradation de I'état de santé. Elles englobent I'apparition ou la disparition
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de certains symptomes, ainsi que les sensations et états internes qui sont interprétés, parfois a
tort, comme étant liés a la maladie. Ces représentations fagonnent également le cadre d'action,
structurant les cognitions de la personne de maniére a ce que les comportements de santé soient

toujours justifiés du point de vue du malade ( ).

Le modele qui illustre le mieux ce role central des représentations de la maladie dans le
fonctionnement individuel est celui de 1'auto-régulation ( ) : il met I'accent
sur la manicre dont les individus décident des comportements a adopter pour atteindre leurs
objectifs. Aussi appelé modele du sens commun (car les croyances individuelles y jouent un
role crucial), il distingue cing dimensions phare de la représentation personnelle de la maladie :
I’identité, la cause, la conséquence, la temporalité et le controle de la maladie (

). Comme expliqué plus haut, ces représentations sont influencées par diverses
sources d'information, tant socioculturelles (e.g., médias, éducation...) que personnelles (e.g.,
expériences concretes de la maladie). La représentation actuelle d'une maladie est formée par
l'intégration des croyances préexistantes, la perception des symptdmes et les nouvelles
informations regues. Ces représentations orientent les personnes dans leur choix de stratégies
de coping pour s'adapter a la maladie ( ). Ici, il s'agit
concrétement d'un ajustement face a une menace pour la santé, qui emprunte deux voies d'auto-
régulation simultanées : une centrée sur l'évaluation du danger et une autre sur 1'émotion
ressentie. Ces deux processus, cognitif et émotionnel, fonctionnent en paralléle et de maniere

indépendante ( ) (voir Figure 3 ci-dessous).
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Figure 3

Modele d’auto-régulation de la maladie (Leventhal, 2003)
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Ce processus d'auto-régulation établit chez le patient une relation dynamique et rétroactive entre
quatre composantes essentielles : 1'interprétation de sa maladie, 'émotion qu'elle suscite, les
stratégies de coping déployées pour y faire face et finalement, I'évaluation de I'efficacité de cet
ajustement. Ces ¢éléments interagissent en vue de maintenir 'homéostasie, soit un certain

¢quilibre dans le fonctionnement interne de l'individu (Ogden, 2008).

Sur la base de ce modele théorique, un outil de mesure essentiel a été¢ développé : le
llIness Perception Questionnaire (IPQ ; Weinman et al., 1996) dont aujourd'hui une version
révisée (IPQ-R ; Moss-Morris et al., 2002) et une version abrégée (B-IPQ ; Broadbent et al.,
2006) ont été construites et validées. Pour notre étude, nous avons choisi d'utiliser la version
raccourcie de cette échelle (pour plus de détails, voir section 'Outils' dans 1'Article 3). Grace a
ces outils et aux efforts combinés des chercheurs en psychopathologie, en psychologie sociale
et en psychologie de la santé, la recherche menée au cours des cinquante derniéres années a
démontré I'importance des représentations personnelles de la maladie sur le comportement des

patients (Petric & Weinman, 1997 ; Guellal & Benkerrou, 2022).
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Ce modele a été largement exploré a travers de nombreuses études examinant les
corrélations entre les différentes dimensions des représentations de la maladie et leur relation
avec les stratégies d'adaptation et les résultats de santé, tant dans les milieux de santé physique
que mentale ( ). Par
exemple, des chercheur-euse-s ont constaté que modifier les perceptions de la maladie chez les
patients améliore la récupération apres un infarctus du myocarde. De plus, des interventions
basées sur le modéele de 'autorégulation pour des maladies aussi variées que le diabéte et le

SIDA ont également conduit a des améliorations significatives des critéres de santé des patients

( )-

Dans sa theése sur le bien-étre subjectif et le cancer, Audrey-Anne Lalande (2016)
soutenait par ailleurs que les représentations cognitives et émotionnelles de la maladie
influencent chacune le type de stratégies d’adaptation utilisées. Pour renforcer cette assertion,
Orbell et al. (2008) ont démontré, dans le contexte du cancer colorectal, que la représentation
personnelle de la maladie pouvait a elle seule expliquer entre 5% et 21% de la variance associée

au déploiement des stratégies de coping.

Un autre exemple pertinent dans le domaine des maladies génétiques est apporté par une
¢tude cas-témoin sur l'achondroplasie ( ). Les résultats ont montré que
l'estime de soi et la perception de la gravité de la maladie sont des prédicteurs puissants de la
qualité de vie, soutenant ainsi 1'idée selon laquelle les croyances et attitudes d'un individu ont

un impact plus significatif sur sa QdV que la maladie génétique elle-méme et ses symptomes.
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En outre, les représentations personnelles des PAA vis-a-vis de la maladie semble
grandement influencée par la relation ambivalente qu'ils entretiennent avec la notion de
«normalité » (Brodin et al., 2015 ; Caputo, 2014 ; Diesen et al., 2015 ; Dures et al., 2011 ;
Garrino et al., 2015 ; Jaeger et al., 2015 ; Limperg et al., 2016 ; Nilson et al. 2012 ; Petersen,
2006 ; von der Lippe et al., 2016). En effet, les personnes affectées expriment le besoin de ne
pas étre réduites a un diagnostic, souhaitent étre traitées comme les autres, et veulent poursuivre
des objectifs de vie "normaux", malgré les obstacles que leurs imposent les symptomes de la
maladie (Atkin & Ahmad, 2001 ; Badlan, 2006 ; Dreyer et al., 2010 ; Gjengedal et al., 2003 ;
Higham et al., 2013 ; Moola & Norman, 2011 ; Palmer & Boisen, 2002 ; Pizzignacco & de
Lima, 2006 ; Schmitt, 1997 ; Valenzuela et al., 2013 ; Von der Lippe et al., 2016 ; Williams et
al., 2009). Un leitmotiv qui doit certainement étre difficile a suivre lorsque l'on sait que la
gestion quotidienne de leur maladie nécessite des efforts considérables. Ceci s'illustre
particuliérement dans I'ambivalence identitaire éprouvées par certains jeunes, qui se sentent a
la fois ordinaires et a la marge (Admi, 1996 ; Berge et al., 2007 ; Christian & D Auria, 1997 ;

Dupuis et al., 2011 ; Gibson et al., 2007, 2014 ; Miiller-Kégi et al., 2014).

Face a ces enjeux, les personnes affectées ont développé une large gamme de stratégies
d'adaptation dans le but de mener la vie la plus "normale" possible (Garrino et al., 2015 ; Palareti
et al, 2015 ; Smith et al., 2014 ; von der Lippe et al., 2016). Trés rapidement, ces personnes
deviennent souvent expertes de leur propre maladie, en recherchant elles-mémes des
informations sur Internet (Budych et al. 2012 ; Frank et al., 2007 ; Gibas et al., 2008 ; Grut &
Kvam, 2013 ; Kesselheim et al. 2015 ; Limperg et al. 2016 ; Palareti et al. 2015 ; Vegni et al.,

2010) et/ou en se rapprochant d’associations de patients (Petersen, 2000).
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Les avancées permises par ces modeles sociocognitifs ont ainsi mis en évidence le role
médiateur des représentations sociales et personnelles entre l'individu, sa maladie, et son
contexte. Ils démontrent que ces représentations sont bien modelées par la culture, I'histoire et
l'environnement social, tout en ayant un impact sur la maniere dont les individus pergoivent les
choses, leurs attitudes et leurs actions. Toutefois, pour comprendre plus précisément comment
ces représentations influencent les comportements d'adaptation et la santé générale, il nous
semble essentiel de revenir sur I'une des notions emblématiques de la discipline : le coping.
Inspiré par les théories psychanalytiques sur les mécanismes de défense et étayant les
perspectives évolutionnistes de Darwin (1859), le concept de coping a gagné en validité
conceptuelle avec I'émergence de 1'un des modeles les plus influents et toujours reconnu en

psychologie de I'adaptation au stress : le modé¢le transactionnel.

3.2.2. Les stratégies de coping, clé de voute des processus transactionnels

L'introduction du modéele transactionnel par Lazarus et ses collegues (1978, 1984ab)
marque une avancée significative dans I'¢tude des mécanismes d'ajustement des individus.
L’originalité de I’approche transactionnelle du stress repose sur I'importance accordées aux
efforts déployés par 1'individu dans le présent pour s’adapter aux perturbations, réelles ou
pergues, de son environnement. Ces interactions entre l'individu et son environnement sont
appelées transactions et englobent toute une gamme d'activités perceptives, cognitives,
émotionnelles, comportementales et physiologiques. Parmi les plus connues et les plus étudiées,
nous pouvons citer le stress percu, le contrdle percu et le soutien social pergu, mais bien d’autres
encore comme la recherche de sens, I’attribution causale, les croyances et normes subjectives,

I’auto-efficacité pergue, etc. (

).
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Dans cette approche, la conceptualisation cognitive du stress, comme étant le résultat
d'une évaluation faite par l'individu, est primordiale puisqu'elle déterminerait les efforts
d’ajustement qui suivront. D'ailleurs, cette évaluation est fonction des valeurs de I'individu, de
ses attentes et de son histoire. Le modele transactionnel souligne ainsi I'importance du cadrage
subjectif fait par le sujet, plutot que sur les conditions objectives de la situation, comme moteur
central du processus de gestion du stress. La phase d’évaluation détermine donc les stratégies
de coping mises en place par la personne pour faire face a la situation. Les auteurs définissent
ainsi le coping comme « I’ensemble des efforts cognitifs et comportementaux, constamment
changeants, (déployés) pour gérer des exigences spécifiques internes et/ou externes qui sont
¢valuées (par la personne) comme consommant ou excédant ses ressources » (

). Ces stratégies complexes aux différents niveaux de réponse -
cognitives, émotionnelles et comportementales - auraient exclusivement deux finalités :
modifier la situation (coping centré sur le probléme) ou se modifier soi-méme pour la rendre

supportable (coping centré sur I'émotion).
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Figure 4

Le modele transactionnel stress-coping de Lazarus & Folkman (1984)
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Toutefois, méme si le mod¢ele transactionnel et la notion de coping ont suscité un
engouement indéniable, ce champ de recherche a également fait I'objet de nombreuses critiques
( ). De plus, bien que le coping soit théoriquement divisé en deux
méta-stratégies (coping centré sur le probléme et coping centré sur 1’émotion), les dimensions
identifiées dans les études empiriques montrent une certaine variabilité et ne se regroupent pas
). Par conséquents, d'autres chercheurs

toujours clairement de cette maniere (

ont proposé diverses autres fagcons de catégoriser ces stratégies'>.

13 Suls & Fletcher (1985) ont suggéré de distinguer le coping évitant et le coping vigilant. Dans la méme veine,
Moos et Schaefer (1993) ont proposé de classer les stratégies d'ajustement selon deux axes orthogonaux : actif
versus évitant ; cognitif versus comportemental. Par ailleurs, on peut aussi citer Schwarzer et Taubert (2002) qui,
en s'appuyant sur les travaux de Aspinwall et Taylor (1997), ont développé une nouvelle taxonomie conditionnée
par la dimension temporelle de 1'ajustement. Ils proposent alors quatre types de coping en fonction du moment ou
ces process interviennent : le coping réactif, anticipatoire, préventif et proactif.
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Dans I'objectif de formuler un modéle global amélioré d'adaptation au stress dans un
contexte de maladie, I’équipe bordelaise de psychologie de la santé a ainsi proposé un modele
transactionnel-intégratif-multifactoriel (TIM) a partir d’une synthése de la littérature
scientifique sur le stress et le coping (

). Transactionnel, certes, car il inclut les processus clés d'ajustement
aux situations aversives (e.g., stress, controle, soutien, coping), mais aussi et surtout intégratif,
car il rassemble en son sein les contributions significatives issues de disciplines connexes (e.g.,
modeles sociocognitifs, dispositions socio-démographiques). Il est également multifactoriel car
il comprend des facteurs ayant des roles et des fonctions distinctes selon leur place dans le
processus : 1) les antécédents (ou déterminants) ; 2) les transactions (ou médiateurs) ; 3) les

critéres (ou issues a prédire) (cf. Figure 5 ci-dessous).

61



Figure 5
Le modele transactionnel, intégratif et multifactoriel (TIM) de Bruchon-Schweitzer et ses

collaborateur-rices (2002)
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S'inscrivant dans la continuité¢ de l'approche bio-psycho-sociale d'Engel (1980), la
validité du mod¢le transactionnel-intégratif-multifactoriel (TIM) a ét¢ maintes fois mise a
I'épreuve, notamment via des analyses en mode¢les par équations structurales (SEM). Ces
recherches ont montré que, bien que le modele prédise modestement la santé fonctionnelle
(Jusqu'a 20 % de la variance expliquée), il est nettement plus performant pour prédire la santé
émotionnelle, avec jusqu'a 60 % de la variance expliquée (Bruchon-Schweitzer & Boujut,

2014). Depuis 2002, plusieurs études en France ont mis le mode¢le TIM a 1'épreuve tant sur des
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populations cliniques (
) que générales (
).

Ce qui ressort, c’est que bien qu'il soit utile pour penser la recherche en sant¢, le modele
TIM se révele beaucoup trop général et complexe. En effet, la multitude de variables qu'il
englobe exige la validation de nombreuses hypothéses inférentielles : une contrainte majeure
lors d’analyses statistiques qui nécessitent des échantillons de grande taille ( ).
Eprouver un tel modele nécessite donc de procéder pas-a-pas, en privilégiant les déterminants
et médiateurs les plus prometteurs en termes de capacité prédictive. Parmi les variables
transactionnelles largement étudiées dans cette perspective figure le soutien social, un facteur

salutogene crucial, dont nous détaillerons 1'étude dans la section suivante.

3.2.3. Le soutien social : un facteur d'ajustement crucial

Bien qu’il n’existe pas de consensus clairement établi quant a sa définition, le soutien
social peut étre envisagé comme un ensemble d’échanges interpersonnels de ressources entre
deux ou plusieurs personnes afin de répondre a leurs besoins respectifs, de les aider a réaliser
leurs buts, et en fin de compte, d’améliorer leur QdV (

). L'essence méme du soutien social va bien au-dela de la quantité de relations, mais repose
plutot sur la qualité des soutiens affectifs disponibles pour la personne. Dans cette perspective,
le soutien social agit comme un filet de sécurité affectif, déterminant la fiabilité¢ des appuis
sociaux lors de périodes difficiles ou de crises (e.g., deuil, accidents, diagnostic de maladie
grave...). La encore, c'est la dimension cognitive et évaluative des ressources qui semble étre
importante : la fagon dont I’individu percoit ce soutien social. Effectivement, I'appréciation
subjective du soutien social (« percieved social support») est l'une des composantes

constitutives de ce construit, au méme titre que le réseau social (« social network ») et les
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comportements de soutien (« functional social support ») (

). Cette facette subjective du soutien social, communément désignée sous le
terme de soutien social pergu, peut étre spécifiquement définie comme 1’impact subjectif de
I’aide apportée par les divers réseaux et groupes sociaux d’une personne, ainsi que le degré de

satisfaction associé en réponse a ses besoins et a ses attentes ( ).

Des auteurs ont suggéré de le subdiviser en deux composantes principales (

) : d’une part, la disponibilité¢ du soutien, qui est la perception qu’une aide peut
étre obtenue aupres d'une ou plusieurs personnes de son entourage si nécessaire ; d'autre part,
la satisfaction vis-a-vis du soutien, qui correspond a la perception qu’un individu a de la qualité
des relations qu'il a identifiées comme soutenantes. Par ailleurs, plusieurs auteurs ont théorisé
autour des formes d'aide que le soutien social pouvait recouvrir (

) et une des classifications les plus reconnue est celle proposée
par House (1981) qui identifie quatre types de soutien :

- Le soutien émotionnel, qui consiste en l'expression d'affects positifs, et a apporter
réassurance, protection et/ou réconfort.

- Le soutien d’estime, qui consiste a revaloriser une personne, dans ses compétences et
ses valeurs, en vue de lui redonner confiance dans les moments de doute.

- Le soutien informatif, qui englobe les conseils, les suggestions, 1’apport de
connaissances sur un probléme en vue de le résoudre.

- Le soutien instrumental, qui se traduit par une aide concréte comme préter de l'argent,

du matériel, ou rendre service en cas de besoin.

Pour évaluer le soutien social, de nombreux instruments de mesure ont été développés

( ). Certains de ces outils évaluent le réseau social, comme la Social Network
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Scale (SNS ; ), tandis que d'autres se concentrent sur les différents types de soutien,
comme 'Inventory of Socially Supportive Behaviors (ISSB ; ). Parmi
les instruments les plus réputés, le Social Support Questionnaire (SSQ) de Sarason et al. (1983)
permet d'évaluer a la fois le nombre de personnes disponibles pour apporter de 'aide dans six
situations différentes et le niveau de satisfaction quant au soutien recu. Il existe aussi une
version abrégée de ce questionnaire (SSQ6), comprenant six items, ainsi qu'une version traduite
et validée en frangais ( ). En paralléle de cette traduction d’outil, Bruchon-
Schweitzer & al. (2002) ont également développé leur propre Questionnaire de Soutien Social
Percu. C’est d’ailleurs ce dernier outil que nous avons retenu dans le cadre de nos recherches

(QSSP ; pour plus de détails, voir section 'Outils' dans I'Article 3).

S’agissant des troubles chroniques et du handicap, nombreuses sont les études qui ont
mis en évidence le rdle positif du soutien social sur l'ajustement a la maladie et la santé
physique. Ces observations montrent en général que le soutien exerce a la fois des effets directs
et des effets protecteurs sur 1’état de santé émotionnel et physique des personnes (

). Toutefois, ces résultats sont a nuancer en
fonction d'un parameétre essentiel au soutien social : la source du soutien. En effet, I'impact du
soutien apporté a la personne ne sera pas de méme nature selon s'il provient de ses collégues,
de ses ami-e-s, ou de sa famille. Beaucoup de chercheurs.ses et de cliniciens.nes ont mis en
¢vidence le role décisif que pouvaient jouer les groupes de soutien dans la gestion de la maladie
( ), qu'il s'agisse d'associations de patients ou de groupes organisés

par des professionnels de la santé.

Dans le champ des maladies rares, I'importance du soutien social de la part de la famille,

des partenaires de vie et des ami-e's a été observé dans de nombreuses recherches (
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). Toutefois, certaines
personnes vivant avec une maladie rare ont déclaré manquer de soutien lors de périodes

difficiles, accentuant de fait les obstacles sociaux et relationnels qu’ils ou elles €prouvent

( ).

L'entourage proche, et notamment la famille, reste la principale source de soutien
identifiée par les personnes concernées. En effet, bien des études ont pu mettre en évidence les
effets bénéfiques du soutien social procuré par la famille dans le cancer (

), le VIH (

) et dans d'autres maladies, y compris l'albinisme
( ). La mesure du soutien familial a été opérationnalisée a travers diverses
échelles, notamment le Family Relationship Index (FRI ; ), mais aussi
'échelle de Perceived Social Support from Family (PSS-Fa; ), ou
encore la Family Support Scale (FSS ). Comme les données empiriques
tendent a démontrer que les effets du soutien social sur les issues de santé dépendent de la
source du soutien, les protocoles de recherche se particularisent pour ne s'intéresser qu'a des
sous-systemes de plus en plus précis. Ces effets a géométrie variable apparaissent également

dans les sous-systemes au sein méme de la famille, notamment la triade parents-enfant (

), mais également des dyades familiales spécifiques comme le couple (

). Le soutien procuré par les parents et le soutien conjugal ont ainsi fait I'objet
de construction d'outils de mesure. On peut citer pour le premier 1'échelle de Percieved Parental
Support (PPS ; ) ; et pour le deuxiéme, le Spousal Support

Questionnaire (SSQ ; ).
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Si le soutien social (initialement théorisé de maniére globale) se décline et se spécifie
en de multiples petites transactions relatives a la personne qui procure ce soutien dans son
entourage, peut-on alors envisager les processus d'ajustement dans une approche similaire ?
Plut6t que de considérer le coping de maniére individuelle, serait-il possible de le concevoir
dans une perspective relationnelle et systémique ? Par exemple, si deux conjoints se soutiennent
mutuellement pour faire face a des situations difficiles, ne seraient-ils pas engagés dans une
dynamique dyadique d'ajustement ? Cette question sera abordée en détails dans le chapitre 4 du

manuscrit.
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Partie 3.3.

Focus sur les Maladies Génétiques Rares de la Peau

L'objectif initial motivant la réalisation d'une telle revue systématique de littérature
découlait d'une volonté d'actualiser les connaissances relatives aux implications psychosociales
de I'albinisme. Toutefois, une analyse critique de la littérature concernant I'albinisme avait déja
¢té publiée il y a 15 ans, mais elle ne s'appuyait pas sur une stratégie de recherche systématisée
et son champ d'exploration était trés large (incluant par exemple des études expérimentales sur
les performances cognitives) ( ). Par ailleurs, procéder a une méta-
analyse aurait nécessité¢ des designs d'études et des données plus homogenes. Suite a une
réflexion approfondie et a de multiples réajustements de nos objectifs relatifs a cette revue
systématique, il nous est apparu pertinent de nous concentrer sur des pathologies génétiques
dermatologiques rares et affichantes (quatre en I'occurrence). L'ambition était de mettre au jour
les enjeux communs et distincts a ces conditions. Par cette démarche, nous aspirions a savoir
quelle place I'albinisme occupe parmi les maladies affichantes appartenant au méme champ
médical.

Afin d’en faciliter la lecture, nous présentons ci-dessous la traduction francgaise de cet
article (assistée par 1A via le mod¢le de langage GPT-4) que nous avons publié dans une revue

anglo-saxonne. La version originale de cet article est disponible a I’ Annexe 3.
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Résumé

Contexte : Depuis les prémices de la recherche en génétique médicale, peu de publications
ont traité de 1'impact négatif des maladies génétiques rares de la peau (MGRP) sur le vécu
des personnes concernées. Cette revue systématique a évalué les implications psychosociales
de ces maladies sur la vie quotidienne, I'état émotionnel, la perception de soi, et la Qualité de

Vie (QdV).
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Méthode : Une revue systématique a €té réalisée sur I'albinisme, la neurofibromatose de type
1 (NF1), les naevus congénitaux et l'ichtyose héréditaire. Les bases de données PubMed,
Scopus, PsycArticle, PsychInfo, Psychology and Behavioral Sciences Collection et
SOCindex ont été investiguées. Les critéres d'inclusion concernaient les personnes adultes
atteintes de l'une de ces MGRP. Des statistiques descriptives et une analyse de contenu

qualitative ont ét¢ employées pour résumer les principaux résultats rapportés par les auteurs.

Résultats : Sur les 9987 articles extraits, 48 ont été inclus : albinisme (16), NF1 (16), ichtyose
héréditaire (10), naevus congénitaux (6). La majorité des études sur l'albinisme ont été
menées en Afrique. Vingt-sept études ont évalué quantitativement divers parameétres
psychologiques : 13 ont montré un impact significatif de la maladie sur la QdV, cinq sur 1'état
émotionnel, deux sur la perception de soi et deux autres sur les comorbidités psychiatriques.
La gravité et la visibilit¢ de la maladie étaient de bons prédicteurs d’une QdV altérée (a
l'exception de I'albinisme). Les préoccupations li¢es a I'image du corps et a I'apparence étaient
¢galement associées a une altération de la QdV et de I'état émotionnel. Les 19 études
qualitatives ont mis en évidence des theémes récurrents pour chacune de ces maladies :
discrimination et stigmatisation durant l'enfance et l'adolescence, inconfort dans les
interactions sociales, culpabilité liée a la transmission de I'affection, importance du soutien
social apporté par la famille et les ami-e-s, vie quotidienne altérée, vie amoureuse et sexuelle
affectée, aspirations académiques et professionnelles limitées, manque d'intérét et de soutien
des professionnels médicaux, et imprévisibilité de 1'évolution de la maladie. Les deux seules

¢tudes a méthodes mixtes de cette revue n'ont pas permis de réaliser des analyses

inférentielles, mais ont pu corroborer certains résultats qualitatifs.

Conclusion :

Ces résultats ont montré que les MGRP ont un impact significatif dans les différentes sphéres
de la vie des patients. Cette revue a mis en évidence la nécessité de mettre en place des
systémes de soutien pour les patients et familles concernés par ces maladies. De tels systémes
devraient étre développés pour leur fournir les informations nécessaires et les orienter vers

un parcours de soins approprié.
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Introduction

Aussi connues sous le nom de « maladies orphelines », les maladies rares englobent un
large éventail de conditions : physiques, sensorielles, mentales, visibles ou invisibles, souvent
progressives, parfois conduisant a un handicap permanent, et le plus souvent sans guérison. En
Europe, elles se caractérisent par une prévalence inférieure a 1/2000 et sont principalement
d'origine génétique (environ 80 %). On dénombre entre 6000 et 8000 maladies génétiques rares
dans le monde et, prises ensemble, elles affectent 6-8 % de la population. En extrapolant ces
données a la population européenne, entre 25 et 30 millions de personnes pourraient étre
concernées sur le continent ( ). A
cet égard, les maladies rares, considérées collectivement, ne sont plus si rares et constituent un
véritable enjeu de santé qui reste encore insuffisamment étudié au niveau psychosocial. Comme
mentionné précédemment, certaines de ces maladies sont visibles et sont sources de difficultés
qui leurs sont propres. Cela est particulierement vrai pour les maladies génétiques rares de la
peau. Parmi celles-ci, nous nous concentrerons plus spécifiquement sur I'albinisme, la
neurofibromatose de type 1 (NF1), I'ichtyose héréditaire (vulgaire, lamellaire, harlequin, etc.)

et le cas particulier des nvus congénitaux'.

L'albinisme désigne un groupe de maladies congénitales rares caractérisées globalement
par une mauvaise vision et un phénotype d'hypopigmentation variable ( ).

L'albinisme et ses nombreuses formes ont fait I'objet de nombreuses recherches en génétique'”

4 D'autres maladies ont également été envisagées (e.g., amylose cutanée primitive, sclérose tubéreuse de
Bourneville, épidermolyse bulleuse, xeroderma pigmentosum), mais n'ont pas été retenues pour les motifs suivants
: symptomes trop séveres ou trop hétérogeénes, absence d'études pertinentes, ou existence d'une revue de littérature
déja publiée (pour plus de détails, consulter la section « Méthode »).

15 De nouveaux génes associés a l'albinisme ont récemment été découverts, tant dans sa forme oculocutanée
(OCAB) ( ) que dans ses formes syndromiques (HPS11) ( ).
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1996 ; Boissy et al., 1996 ; King & Witkop, 1976), mais les études psychosociales sur les
expériences de vie des personnes atteintes d'albinisme sont trés limitées et les résultats souvent
peu généralisables (Fstrada-Hernandez & Harper, 2007). De plus, il existe de nombreuses
publications sur 'albinisme prenant la forme d'essais, de témoignages ou de plaidoyers (Austin,
2018 ; Gold & He, 2018 ; Imafidon, 2017 ; Kajiru & Nyimbi, 2020 ; Mswela, 2018 ; Ndlovu,
2018). Sur le continent africain, les personnes atteintes d'albinisme sont la cible de
discriminations violentes associées a de multiples croyances et superstitions (Brocco, 2016,
2015 ; Uromi, 2014 ; Tanner, 2010). Plusieurs études ont également examiné le vécu des jeunes
atteints d'albinisme en termes d'éducation (Ashley & Cates, 1992 ; Corn & Lusk, 2018ab ; Lund
& Gaigher, 2002 5 Lund, 2001), de fonctionnement social (De Groot et al.,, 2019 ; Vander Kolk
& Bright, 1983) et de concept de soi (Palmer, 2007). De plus, la derniére décennie a vu émerger
un nombre significatif de recherches en psychologie de la santé concernant les adultes atteints
d'albinisme (Aborisade, 2021 ; Affram et al., 2019 ; Ajose et al., 2014 ; Anshelevich et al., 2021
; Attama et al., 2015 ; Christensen et al., 2017 ; Chu et al., 2021 ; Dapi et al., 2018 ; Estrada-
Hernandez, 2018 ; Huang et al., 2022 ; Maia et al., 2015 ; Ojedokun, 2018 ; Phatoli et al., 2015

; Pooe-Monyemore et al., 2012 ; Tambala-Kaliati et al., 2021).

La neurofibromatose de type 1 (NF1) est un trouble génétique neurocutané cliniquement
hétérogene caractérisé par des taches café-au-lait dans les régions axillaires et inguinales, des
nodules de Lisch sur l'iris, et de multiples neurofibromes (L.egius, 2014). La NF1 a d¢ja fait
l'objet de nombreuses études en psychologie, notamment sur le développement de 1'enfant ou
de I'adolescent (Barton & North, 2004, 2007 ; Brei et al., 2014 ; Cutting et al., 2004 ; Holland
et al., 2019 ; Huijbregts et al., 2010 ; Huijbregts & De Sonneville, 2011 ; Johnson et al., 2005 ;
Krab et al., 2009 ; Lehtonen et al., 2013 ; Noll et al., 2007 ; Pasini et al., 2012) mais aussi sur

les expériences de leurs parents (Akre et al., 2018 ; Barke et al., 2016 ; Esposito et al., 2014 ;
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Martin et al., 2014 ; Michaud et al., 2004 ; Prior & O'Dell, 2009 ; Sebold et al., 2004 ;
Williamson et al., 2010 ; Wolkenstein et al., 2009). De plus, de nombreuses études ont cherché
a établir un lien entre la neurofibromatose et des profils de développement atypiques tels que
les troubles du spectre de l'autisme (Bilder et al., 2016 ; Eijjk et al., 2018 ; Garg et al., 2016,
2015, 2013 ; Morotti et al., 2021 ; Morris et al., 2016 ; Payne et al., 2020 ; Plasschaert et al.,
2016, 2015) et les troubles du déficit de l'attention (Klein-Tasman et al., 2014 ; Koth et al.,
2000 ; Morottietal., 2021 ; Rietman et al., 2018) afin d'expliquer les difficultés d'apprentissage
et de fonctionnement social. D'autres études ont également montré que la NF1 a un impact
significatif sur la QdV d'un jeune et sur le fonctionnement de sa famille (Garwood et al., 2012 ;
Graf et al., 2006 ; Morris et al., 2016 ; Oostenbrink et al., 2007 ; Reiter-Purtill et al., 2008 ;

Varni et al., 2019 ; Wiener et al., 2018).

Les ichtyoses héréditaires, également regroupées sous la catégorie de troubles de la
kératinisation, constituent un ensemble hétérogene de maladies cutanées caractérisées par une
peau extrémement séche et rugueuse ainsi qu'une desquamation accrue. La gravité de ces
affections est variable. La peau est €paisse et inflammée, parfois accompagnée de fissures
douloureuses ou de cloques (Association Ichtyose France ; Marukian & Choate, 2016). Au
cours des dix derniéres années, un certain nombre d'études portant sur I’impact de I’ichtyose
sur la QdV des adultes et des enfants affectés ont vu le jour (Abeni et al., 2021 ; Cortés et al.,
2021 ; Dreyfus et al., 2015, 2014 ; Kamalpour et al., 2011 ; Mazereeuw-Hautier et al., 2012 ;

Sun et al., 2020 ; Troiano & Lazzeri, 2020 ; Wren et al., 2022).

En ce qui concerne les taches de naissance congénitales, et plus spécifiquement ici, les

angiomes plans (aussi connus sous le nom de «taches de vin de Porto »), il s'agit de

malformations vasculaires affectant les capillaires de la peau. Elles se manifestent sous la forme
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de taches pourpres-rouges ayant un impact esthétique lorsqu’elles se situent sur des zones
visibles (visage, cou, etc.) ( ). Ces taches sont présentes dés la naissance et persistent
tout au long de la vie, bien qu'elles puissent €tre atténuées de maniere significative par des
traitements au laser a colorant pulsé (

). Malgré la quantité limitée de recherche sur les expériences vécues par les
personnes ayant des angiomes plans, certaines études récentes ont montré un intérét renouvelé
pour cette thématique en se concentrant sur la QdV de ces patients (

). Le principal probléme reste toutefois une hétérogénéité méthodologique

significative parmi ces études.

Malgré l'accroissement de la recherche sur les conséquences psychosociales des
maladies génétiques rares au cours des deux dernicres décennies, les données restent trés
éparses et ne permettent pas de comprendre pleinement comment ces conditions peuvent étre
vécues par les patients adultes. Dans ce contexte, notre objectif pour cette revue systématique
de la littérature scientifique est d'examiner les implications psychosociales d'une maladie
génétique rare de la peau (MGRP) sur la vie quotidienne, I'état émotionnel, la perception de soi
et la QdV des adultes. Trois principales questions orienteront notre stratégie de recherche : 1)
Quel est I'impact d'une MGRP sur la vie quotidienne, I'état émotionnel (anxiété, dépression,
bien-étre), la perception de soi et la QdV ? 2) Quels sont les principaux prédicteurs de la QdV,
de l'état émotionnel (anxiété, dépression, bien-étre) et de la perception de soi des patients
atteints d'une MGRP ? 3) Quels aspects psychosociaux ces MGRP ont-elles en commun (i.e.,

prédicteurs, conséquences, fonctionnement) ?
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Méthode et matériel

La présente revue a été¢ menée en conformité avec les recommandations PRISMA (

) et INESSS ( )-

Criteres d'éligibilité (PICOTS)

Population - Nous n’avons sélectionné que des études ayant inclus des personnes
adultes (agés de plus de 18 ans) diagnostiquées d’une maladie génétique rare de la peau
(MGRP) affectant l'apparence, en particulier les taches de naissance congénitales (angiomes
plans, nevus mélanocytaires congénitaux), l'albinisme (albinisme oculocutané, syndrome de
Hermansky-Pudlak), les ichtyoses héréditaires (ichtyose vulgaire, ichtyose lamellaire, ichtyose
harlequin, etc.) et la neurofibromatose de type 1 (NF1).

Intervention - Nous avons exclusivement centré notre revue sur des études
corrélationnelles. Toutes les études interventionnelles ont été exclues. Par souci de cohérence
générale, nous n'avons pas inclus d'études psychosociales conduites aprés un traitement
spécifique (par exemple, le laser a colorant pulsé pour les angiomes plans), visant a déterminer
l'effet de l'intervention sur I'état général des patient-e-s.

Comparaison - Toutes les études, avec ou sans un ou plusieurs groupes comparateurs,
ont ¢té incluses. Ainsi, toutes les études comparant les personnes ayant une MGRP a la
population générale, aux populations atteintes de maladies chroniques, ou a d'autres populations
ayant une affection modifiant I'apparence ont été considérées dans cette revue.

Résultats - Les types de résultats considérés dans cette revue étaient :

e Les données rendant compte de l'impact des MGRP sur la QdV, I'état

émotionnel ou la perception de soi (quantitatif).
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e Les facteurs psychosociaux pouvant étre associés a la QdV, a I'état émotionnel
ou a la perception de soi chez les patients ayant un MGRP (quantitatif).

e Les aspects de la vie quotidienne étant particulierement affectés par les MGRP
(qualitatif).

Temporalité - Ce critére n'est pas contraint. Les designs d'étude transversaux et
longitudinaux ont été considérés avec le méme intérét.

Cadre d’étude - Les études utilisant des méthodes qualitatives (basées sur des entretiens
semi-dirigés ou des focus group) et des méthodes quantitatives (basées sur des scores obtenus
via des questionnaires et des échelles) ont été prises en compte. Elles pouvaient étre menées
dans le cadre d'une collecte de données effectuée au sein de la structure de soins (entretiens en
face-a-face, questionnaires complétés sur place) ou a distance (entretiens téléphoniques,

enquétes en ligne).

Notre recherche s'est limitée aux études publiées dans des revues indexées avec comité
de relecture. Les articles devaient étre rédigés en anglais ou en frangais pour étre retenus. Les
résumés de conférences, les revues de littérature, les dissertations académiques et les études de
cas ont été exclus. Aucune date d'inclusion n'a été définie car, considérant les autres critéres
établis, nous ne voulions pas risquer d'omettre des résultats intéressants en nous limitant a des

dates de publication arbitrairement définies.

Sources d’information

Nous avons interrogé les bases de données en ligne suivantes : Medline (via PubMed),
Scopus, PsycArticle, Psychinfo, Psychology and Behavioral Sciences Collection, et SOCindex
(via EBSCO). La recherche a débuté en février 2020 et la derniére mise a jour a eu lieu en mai

2022.
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Stratégie de recherche

Les mots-clés utilisés successivement dans toutes les bases de données étaient :

"skin genetic disorders" OR "port-wine-stains" OR "giant congenital melanocytic nevus" OR albinism OR
"Hermansky-Pudlak" OR "Chédiak-Higashi" OR "neurofibromatosis type I" OR "Von Recklinghausen" OR
Ichthyosis OR "ichthyosis vulgaris" OR "lamellar ichthyosis" OR "ichthyosis bullosa of siemens" OR "X-
linked ichthyosis"
AND

Affect* OR Adjustment OR Adaptation OR Acceptance OR Satisfaction OR Happ* OR Optimis* OR Well-
being OR Depress* OR Anxi* OR Mood OR Distress OR (Social AND Fuctioning) OR "Quality of life" OR
QoL OR Appearance OR Disfigurement OR (Patient AND Satisfaction) OR Factors OR Expect* OR Impact
OR (Disease AND Related AND Disability) OR (Quality AND Care) OR Psycho* OR Emotion* OR
(Psychological AND Distress) OR (Psychological AND Stress) OR (Psychosocial AND Need) OR (Common

AND Mental AND Disorder) OR (Stress AND Disorder*)

La syntaxe de la stratégie de recherche décrite ci-dessus était ajustée dans deux cas de
figure : (a) lorsque le nombre de résultats obtenus était trop faible, suggérant ainsi que certaines
publications pertinentes auraient pu étre omises ; ou (b) lorsque le nombre de résultats était trop
¢levé, amenant & un screening trop chronophage. Le premier auteur a effectué toutes les

recherches dans les bases de données.

Sélection des études

Les titres et résumés (sauvegardés sur Zotero) ont été systématiquement examinés afin
de déterminer leur éligibilité potentielle pour la revue. Nous avons retenu pour une analyse plus
approfondie tous les résumés qui abordaient I'une des maladies d'intérét en lien avec la QdV,
I'état émotionnel (anxiété, dépression, bien-Etre), 'apparence (image du corps) et la perception

de soi (estime de soi). Une étude était alors définitivement incluse dans notre revue si, apres
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lecture compléte de I'article, elle répondait aux critéres d'¢ligibilité déterminés : concerner la
bonne population, avoir une approche et un design d'étude adéquat, et présenter des résultats
répondant aux critéres définis précédemment. Les études étaient exclues si elles ne se
focalisaient pas sur la bonne population (e.g., moins de 18 ans, membres de la famille des
personnes atteintes de maladie, etc.), se basaient sur une approche sociologique ou
socioculturelle, ou si les résultats présentés n'étaient pas pertinents (e.g., parametres
biomédicaux, performance cognitive ou intellectuelle, etc.) (pour plus de détails, voir le

diagramme de flux ci-aprés — Figure 6).
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Figure 6

Diagramme de flux décrivant le processus d’inclusion des études dans la revue

Records identified through database searching
(n=14 830)

!

Records after duplicates removed
(n=9987)

v

Duplicates excluded
(n=4 843)

!

Records screened on titles & abstracts
(n=9987)

!

Full-text articles assessed for eligibility
(n=190)

) 4

Records excluded
(n=9797)

Full-text articles assessed for eligibility after
complementary studies was added
(n=217)

Albinism (OCA, HPS) (n = 80)
Neurofibromatosis type 1 (n=77)
Birthmarks (PWS, GCMN) (n = 28)
Inherited ichthyosis (n=23)
Others (n=9)

Articles added through the screening of references
in screened articles or by recommendations
(n=27)

v

Studies included in qualitative synthesis
(n=48)

Albinism (OCA, HPS) (n = 16)
Neurofibromatosis type 1 (n=16)
Inherited ichthyosis (n = 10)
Birthmarks (PWS, GCMN) (n = 6)

Full-text articles excluded
(n=168)

Irrelevant population (children, adolescents, parents, grandparents,
teachers) (n=73)

Irrelevant outcomes (n = 22)
Sociological / socio-cultural approach (n=17)
Full-text not found (n=11)
Psychometric study (n=9)
Intervention-based study (n=9)
Literature review (n=9)

Pleading, testimony, essay (n=8)
Ineligible diseases / conditions (n = 6)
Case study (n=4)

Foreign language (n=1)

Données recueillies et procédure de collecte

L'extraction des données issues des études sélectionnées était basée sur les
recommandations de 1'INESSS (2013). Pour chaque article, il fallait systématiquement noter
des informations sur le design, les caractéristiques des participants (taille de I'échantillon,

tranche d'age, genre, type de maladie, etc.), les lieux (zones géographiques), les méthodes

utilisées (stratégie de contrdle, outil de mesure, analyses des données), les résultats significatifs
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et les limites. Ces données étaient identifi¢es manuellement dans chaque étude et notées dans
un tableau. Le premier auteur (HF) a aléatoirement sélectionné un tiers des articles inclus pour
I'étape du texte intégral et les a confiés au second auteur (NC) afin de réaliser une sélection,
une inclusion et une extraction des données de maniére indépendantes. En plus des données
mentionnées ci-dessus, chacun des deux chercheurs devait indiquer sa décision concernant
l'inclusion de chaque article, en exposant ses arguments pour et contre. Tous les articles pour
lesquels les chercheurs avaient des doutes concernant leur inclusion étaient placés dans une
catégorie "a discuter collectivement". Ensuite, HF et NC ont regroupé leurs résultats et discuté
avec les autres auteurs afin de valider les études qui avaient été incluses individuellement et de

parvenir a un consensus sur les articles incertains.

Synthése des données et des résultats

Des statistiques descriptives et une analyse qualitative du contenu de chaque étude ont
¢été réalisées. Comme nos études présentaient une trés grande hétérogénéité en termes de
population (taille de I'échantillon, type de maladies, lieux), de design d'étude, de méthodes
(outils de mesure, stratégie de contrdle) et de résultats, il nous a semblé impossible d'élever
notre revue en méta-analyse. Nous avons synthétisé les informations principales relatives a
chaque étude dans des tableaux construits a partir de ceux proposés par 1'"Agence de la santé
publique du Canada (2014), les directives de I'INESS (2013) et Calcagni et al. (2019). Une
synthése narrative analytique a été conduite pour développer une compréhension approfondie

des implications psychosociales communes et spécifiques a chaque maladie identifiée.
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Risques de biais

La Control Guidelines Critical Appraisal Tool Kit (développée par 'Agence de la santé
publique du Canada, 2014) a été utilisée pour évaluer indépendamment la qualité de chaque
¢tude quantitative et attribuer une note spécifique. Pour les études qualitatives, nous avons
¢laboré notre propre grille d'évaluation, s'inspirant de celle de I'Agence de la santé publique du
Canada (2014) et des travaux de Santiago-Delefosse (2004) et Stenfors, Kajamaa & Bennett
(2020) (cf. Annexe 4). Ainsi, les grilles étaient adaptées et les critéres d'évaluation pondérés en
fonction du design de chaque étude. Puisque certains critéres dépendaient en partie de
l'appréciation subjective du premier auteur, les scores ont été convertis en niveaux
d'appréciation correspondant a des intervalles de pourcentages : Elevé (100—75 %), Modéré
(7440 %), Faible (40-0 %). Les études étaient évaluées sur la base de deux indicateurs : 1'un
basé exclusivement sur le niveau de preuve inhérent au design de 1'é¢tude, l'autre sur la qualité
globale de l'article (e.g., controle des biais, éthique, etc.). Pour maximiser I’inclusion d'études,

nous avons choisi de ne pas fixer de seuil minimal de score pour l'inclusion.

Résultats

Description de l'inclusion des études

Un total de 14 830 références a été trouvé, incluant 7019 références trouvées via
PubMed, 6971 via Scopus, 731 via PsycINFO, 59 via Psychology and Behavioral Sciences
Collection, 35 via Socindex et 15 via PsychArticle. Toutes les citations ont été exportées vers
le logiciel de gestion bibliographique Zotero afin de faciliter le traitement de toutes ces
références. Apres 1'élimination des doublons (n=4843), 9987 références ont été examinées
(titres et résumés), conduisant a 1'exclusion de 9797 études. En outre, 27 articles ont été ajoutés

par le biais d'autres ressources ou par recommandations. Ainsi, 217 articles ont été évalués
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entierement, parmi lesquels 168 ont ét¢ exclus, laissant un total de 48 études. (cf. Figure 6 pour
plus d’explications).

Avant d'aller plus loin, il est essentiel de souligner que nous avons recensé trois revues
de la littérature récemment publiées se consacrant spécifiquement a l'ichtyose héréditaire
( ) et aux angiomes plans ( ) ; elles
comprenaient des études portant sur les enfants et les adolescents et examinaient é¢galement des
¢tudes basées sur des interventions psychosociales. Comme nous ne pouvons pas inclure ces
articles dans notre revue actuelle, nous prendrons en compte leurs résultats dans la discussion

et vérifierons si leurs découvertes sont en accord avec les notres.

Observations d'ensemble (toutes maladies confondues)

Un total de 3703 participant-e-s a été inclus dans l'ensemble des études. Comme les
¢tudes retenues sont basées sur deux cadres méthodologiques trés différents, nous allons séparer
les résultats des études exploratoires qualitatives des résultats des études quantitatives dans la
section suivante (cf. Tableau 1).

Un total de 3265 personnes a été inclus dans les recherches quantitatives (moyenne =
121,89) ; en revanche, 415 ont été inclus dans les études qualitatives (moyenne = 21,32). Seules
deux études étaient construites sur un design mixte et incluaient un total de 23 participant-e-s.
Plus de la moitié des études incluses ont été menées dans des pays a revenu élevé (pays
européens, n =18 ; USA, n =9 ; Australie, n=2), a I'exception de celles concernant I'albinisme,
dont 3/4 ont été menées dans des pays africains (n = 11). Sur les 48 études sélectionnées, 11
incluaient également des personnes ayant moins de 18 ans dans leurs échantillons (22,92%).
Pour cette revue, nous nous sommes uniquement intéressés aux résultats concernant les adultes

(qui sont souvent comparés aux résultats observés chez les enfants et les adolescents).
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I1 convient de noter que les études quantitatives ont une plus grande tendance a mélanger
les groupes d'age au sein de leurs échantillons que les études qualitatives que nous avons
s¢lectionnées (quanti., n = 9 vs quali., n = 2), notamment dans les recherches sur les ichtyoses
héréditaires (n = 5). De plus, deux études qualitatives ont inclus des proches en plus des
personnes affectées. Sur les 27 études quantitatives incluses, 20 utilisaient des comparateurs
(ainsi qu'une étude mixte), que ce soit en recrutant des participant-e-s non affecté-e-s, en créant
des groupes de patient-e-s ayant une autre maladie, ou en extrayant des données de recherches

antérieures.

En ce qui concerne les résultats quantitatifs, un impact significatif des MGRP sur la
QdV a été observé dans 14 des 18 études mesurant cette variable (QdV globale, liée a la santg,
ou spécifique a la peau). La NF1 et I'ichtyose sont les maladies les plus documentées a cet égard
(pour chacune, n = 5), suivies des angiomes (n = 3) et enfin de l'albinisme (n = 1). De plus, la
QdV était souvent associée au niveau de sévérité et/ou de visibilité des symptomes cutanés (n
=9, études sur 'albinisme exclues).

Du c6té qualitatif, une gamme étendue de résultats a pu étre observée. La plupart de ces
¢tudes sont basées sur des entretiens individuels plus ou moins structurés (n = 16, +2 incluant
les études mixtes), un était bas¢ sur des focus group, un autre sur des entretiens et des focus

group, et le dernier sur la rédaction d'un essai.

En ce qui concerne la qualité des études, la premiére observation qui peut étre faite est
la grande hétérogénéité des méthodes et des designs d'étude. Parmi les 19 études qualitatives,
11 ont été évaluée de bonne qualité, quatre de qualité modérée, et quatre de basse qualité. Sur
les 27 études quantitatives, huit étaient de bonne qualité, 18 de qualité¢ modérée, et une seule de

basse qualité. La solidité des designs était globalement faible car nous n'avons pas inclus
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d'études expérimentales ou interventionnelles (considérées comme des designs pouvant fournir

un plus haut niveau de preuves).

Concernant les résultats, méme s'il existe des thémes communs entre les quatre maladies
d'intérét, il existe toutefois des spécificités significatives, selon la maladie elle-méme, mais
aussi selon le contexte dans lequel vivent les personnes. Dans les sections suivantes, nous
expliquerons ces résultats, affection par affection, et enfin, nous proposerons une synthése sur

les expériences vécues par les personnes ayant une MGRP.

Recherches sur I’Albinisme : n = 16

Un total de 654 participant-e-s a été inclus dans les études sur l'albinisme. Comme
mentionné¢ précédemment, la plupart des études ont été menées sur le continent africain
(Nigéria, n = 5 ; Botswana, n = 2 ; Afrique du Sud, n =2 ; Malawi, n = 1 ; Cameroun,n=1 ;
Ghana, n = 1) car cette affection génétique est plus répandue en Afrique qu'en Europe ou en
Amérique du Nord (UE & NA = 1/20 000 contre AF = 1/5000-15 000) et les répercussions
psychosociales qu'elle entraine sont beaucoup plus graves, comme nous le verrons plus loin
dans cette section. Les autres recherches ont été menées a Taiwan (n= 1), au Brésil (n=1) et a
Porto Rico (n = 2). Soixante-neuf pour cent des études ont inclus principalement des
participantes féminines (6% uniquement des participantes féminines, 63% plus de la moitié¢ de
participants féminins). Le sex ratio est équilibré dans quatre études qualitatives (

), les hommes
¢tant plus nombreux que les femmes dans une seule étude ( ). Dans l'ensemble,
les femmes représentent 57,65% des personnes incluses dans 1'ensemble des échantillons. L'age
moyen n'a pas pu étre calculé car cette information était manquante dans deux articles (

). Deux études ont également inclus des participant-e-s de moins de
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18 ans dans leur échantillon ( ). Du coté quantitatif, six
¢tudes ont été menées impliquant 430 personnes (moyenne = 75,83). Du c6té qualitatif, dix
¢tudes ont été incluses impliquant 199 personnes (moyenne = 19,9). Globalement, elles ont
montré que les PAA consideérent leur affection comme une source de problémes et un

désavantage par rapport aux personnes non affectées (cf. Tableau 2).

Considerations médicales

Les observations varient en fonction de la localisation géographique des études. Les
¢tudes menées en Afrique rapportent généralement un accés compromis aux soins de santé en
termes de colt, d'accessibilité, d'adéquation, de disponibilité et d'acceptabilité (

). L'acces aux soins est
inégalement réparti sur les territoires, les zones rurales étant trés mal desservies par rapport aux
zones urbaines ( ). Cependant, a Porto Rico, les observations sont
d'un autre ordre. Tout d'abord, dans les premiéres années, certaines personnes atteintes du
syndrome d'Hermansky-Pudlak (HPS) ont expliqué qu'il leur a fallu un certain temps pour
découvrir de quoi elles souffraient en raison d'errances diagnostiques ( ).
Par la suite, les PA A ont rapporté qu'ils étaient souvent discréditées ou peu prises au s€rieux par
les médecins et les professionnels de la santé ( ). En général, les
participant-e-s témoignent de la charge d'étre expert de leur propre maladie (

), et expriment le besoin que le monde médical soit plus averti
et plus soutenant vis-a-vis d'eux ( ). Cette derniére observation nous a
inévitablement conduit a discuter de la relation que les PAA entretiennent avec les institutions
médicosociales. En effet, dans certains pays africains, il n'existe aucune assistance sociale pour
les PAA souffrant de graves problématiques de santé ( ). Les injustices et

difficultés susmentionnées poussent les personnes concernées a faire évoluer les mentalités et
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les attitudes envers cette condition. Ce besoin de reconnaissance de l'albinisme dans la société
est mis en lumicre par leur recours aux institutions gouvernementales, aux organisations non
gouvernementales ( ),

au secteur privé et aux médias ( ).

Inclusion dans les spheres éducatives et professionnelles

Les PAA ont rapporté diverses lacunes li¢es a I'éducation génératrices d’obstacles a leur
apprentissage. Elles ont notamment relevé les difficultés liées a leur basse vision, aux
ressources éducatives limitée et a la discrimination (

). Plusieurs études ont d'ailleurs pu mettre en lumiére dans quelle
mesure la DV, les représentations sociales sur 'albinisme et la pression parentale limitaient les

aspirations académiques, le choix de carriére et I'emploi (

Impact sur le fonctionnement familial

Les études ont montré l'importance du role de la famille dans le développement du
concept de soi (acceptation de soi, confiance en soi, estime de soi). Tout d'abord, la naissance
d'un enfant atteint d'albinisme est souvent vécue comme un bouleversement dans la vie des
parents, souvent source de crainte et de détresse. Cependant, le fonctionnement familial différe
radicalement d'une région du monde a une autre et, comme pour le reste de nos résultats,
I'Afrique nous offre le plus de détails sur ces questions.

D'une part, en raison des croyances et des pratiques rituelles qui menacent constamment la vie
des PAA, les familles sont soumises a un climat oppressant de peur et de stress. Les parents ont

alors tendance a devenir trés protecteurs envers leurs enfants, un comportement réguliérement
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critiqué par les PAA une fois adultes (
).

D'autre part, Aborisade (2021) a mené une étude rétrospective sur le vécu de 1'enfance des PAA,
dont les résultats ont témoigné d'une forte propension a la violence intrafamiliale au sein des
foyers nigérians. Entre les parents qui abandonnent et ceux qui maltraitent, les jeunes PAA
¢taient souvent victimes de violences physiques (e.g., un tiers des participants avaient des
cicatrices) et psychologiques de la part de leurs proches (e.g., railleries, insultes, humiliation,
confinement/emprisonnement) ( ). Cette violence
peut étre attribuée a des relations familiales empreintes de culpabilité, notamment en lien avec
les superstitions locales relative au "sang maudit" des familles concernées ou a une soi-disant
punition divine. Ces croyances tendent a incriminer la mére comme étant la seule responsable

du destin de 1'enfant, faisant de la culpabilité une force motrice dans les interactions familiales.

Perception de la maladie et interactions sociales

La plupart des études se sont penchées sur le fonctionnement social des PAA, en mettant
particulierement I'accent sur les problémes liés a la stigmatisation et a la discrimination. Elles
ont expliqué que la stigmatisation associée a l'albinisme peut étre due a l'apparence physique

atypique des PAA (i.e., couleur des cheveux et de la peau) (

) ou a divers mythes et
superstitions ("les albinos ne meurent pas, ils disparaissent"; "les albinos ont des pouvoirs
magiques"; "l'albinisme est contagieux"; "l'albinisme est la marque d'une malédiction"; "les
parties du corps des albinos peuvent guérir des maladies"; "les albinos sont issus de [’adultere"
etc.) (

). Toutes ces idées précongues ont amené la société a
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rejeter les PAA et a méme faire preuve de cruauté, notamment dans les pays africains

). En revanche, a Porto Rico, la société a tendance a assimiler la personne a
ses handicaps, leur donnant ainsi le sentiment d'étre assignées une "identité¢ handicapée"
( ). Pour étayer ces constats, deux études quantitatives ont souligné

I'impact de la stigmatisation sociale percue sur le bien-étre subjectif des PAA (

Dans ce contexte, les PAA rapportent étre en difficulté et mal a l'aise dans les
interactions sociales. De nombreux-se-s participant-es ont raconté avoir été victimes de

moqueries ou de harcélement durant leur enfance, notamment a 1'école (

). Certain-e's ont méme vécu des événements traumatisants en raison des croyances
associées a leur condition (e.g., agressions, violences, menaces de mort) (

). En général, les études montrent que les PAA
ont du mal a gérer les réactions des étrangers, notamment I'évitement, le mépris, la peur, le rejet,
les railleries, I'humiliation, et dans les cas les plus extrémes, les agressions (

). Les
chercheur-euse-s ont également noté que ces personnes éprouvaient des difficultés dans leur vie
sentimentale et sexuelle, que ce soit pour établir des relations intimes ou se marier (

). Malgré
ces obstacles, les participant-e-s ont exprimé le désir de tisser des liens avec autrui et de nouer
des amitiés ( ). A Porto Rico, par
exemple, I'auteur a montré que les PAA entretenaient des relations trés positives avec leurs pairs

et tissaient des amitiés solides ( ). En revanche, d'autres auteur-rices
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ont également relevé que certaines PAA, sous la pression sociale, préféraient se retirer pour
éviter d'étre remarquées ( ). De plus, les études ont montré que
le soutien social est la stratégie d'adaptation la plus citée par les PAA. Elles ont mis en évidence
l'importance de pouvoir compter sur des membres de leur famille, des ami-e-s proches, des

voisins et des enseignants pour se sentir intégrées et épaulées (

). Pour appuyer cette idée, Affram et ses colleégues (2019) ont montré
que le soutien social des proches médiait partiellement I'effet de la stigmatisation sociale sur le
bien-étre subjectif. Enfin, les études menées a Porto Rico ont montré que les PAA
(principalement touchées par le HPS) considéraient la communauté des patients comme une
source essentielle de soutien, un espace ou elles pouvaient partager leurs expériences et se sentir

comprises ( ).

Impacts sur le fonctionnement physique

Plusieurs études ont mis en avant comment l'albinisme altére le fonctionnement du
corps, en mettant particulicrement en lumiere les problemes de vision et la sensibilité de la peau
au soleil (

). Pour appuyer ces constats, une étude menée au Brésil a montré

que la dimension physique du WHOQOL'® était négativement impactée chez les PAA (
). Une étude menée a Porto Rico sur des personnes ayant le HPS a également rapporté
I'impact d'un tel trouble sur le systéme sanguin et respiratoire (par exemple, la coagulopathie ;

et dans certains cas, la neutropénie ou la fibrose pulmonaire) ( ).

16 Outil de mesure de la QdV développé par ’OMS
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Impacts sur le fonctionnement psychologique

Au niveau individuel, les perceptions qu'ont les PAA de leur maladie témoignent d'une
bonne compréhension de l'albinisme, qu'elles décrivent comme une condition génétique et
héréditaire (

). Cependant, les représentations relatives a l'albinisme semblent varier en fonction du lieu
ou les études ont ét¢ menées. Les PAA en Afrique ont en effet plus tendance a percevoir
l'albinisme comme une malédiction (

), tandis qu'a Porto Rico, les PAA le pergoivent davantage comme une source de
résilience, une opportunité pour s'améliorer ( ). Ensuite, plusieurs
¢tudes ont révélé un complexe majeur que les PAA ont vis-a-vis de la normalité. Alors que
certaines personnes exprimaient le désir d'étre considérées comme normales (

), d'autres ressentaient une pression sociale pour correspondre aux
normes de la société (surtout en termes de performance) ( ). Pour
surmonter ce "complexe de normalité", certaines études ont souligné l'importance de
l'acceptation de soi : un état d'esprit qui se développe grace a 1'éducation des parents (

), ou a travers des thérapies ( ). Quoi qu'il en soit, les
symptomes de I'albinisme ont un impact permanent sur la vie quotidienne. Par exemple,
Estrada-Hernandez (2018) a mis en lumicre la frustration des PAA qui ne peuvent pas étre
complétement autonomes en termes de mobilité : en raison de leur déficience visuelle, les PAA
ne peuvent pas conduire de voiture. La nature héréditaire de I'albinisme souléve également une
question importante : la culpabilité liée au risque de transmettre son albinisme a ses enfants. De
nombreuses meres ayant un albinisme ont été confrontées a ce dilemme et ont di faire des choix
(e.g., décider de ne pas avoir d'enfants, de faire une interruption de grossesse, etc.) (

. Enfin, une étude menée aupres de patients ayant le HPS fait état de leur incertitude

vis-a-vis de l'avenir en raison de 1'évolution imprévisible de la maladie (
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). Dans l'ensemble, les PAA ont appris a développer une grande variété de stratégies
d'adaptation (consolation spirituelle/plainte a Dieu, recherche de connaissances scientifiques,
soutien social, humour etc.) ( ) liées au
développement d'un état d'esprit "combatif" ( ).

Face a tout cela, plusieurs répercussions psychologiques ont pu étre rapportées, d'abord
au niveau émotionnel : tristesse, peur, anxiété, colere, ressentiment, honte, sentiments de
désespoir, d'impuissance, d'inutilité, d'amertume, de solitude et de frustration (

) ; puis en termes
de schémas de pensées et de comportements : faible estime de soi, manque de confiance en soi,
isolement, faible efficacité personnelle, méfiance envers autrui, paranoia, ¢vitement, déni,
culpabilité¢ et auto-mutilation ou auto-reproche (

). Enfin,
une étude menée au Nigéria a montré que les PAA avec de graves complications cutanées
avaient tendance a étre plus anxieuses et déprimées que celles sans complications. Leurs
résultats ont également montré que les PAA avec de graves problémes cutanés étaient aussi

anxieuses et déprimées que les personnes ayant un vitiligo ( ).

Recherches sur la Neurofibromatose de type 1 : n =16

Un total de 1 180 participant-e-s a été inclus dans I'ensemble des études relatives a la
NF1. La majorité de ces recherches ont ét¢é menées en Europe (Norveége, n = 2 ; Angleterre,
n=2; Allemagne, n = 1 ; Italie, n = 1 ; France, n = 1 ; Suede, n = 1) ainsi qu'aux Etats-Unis
(n=15). D'autres études ont été réalisées en Australie (n = 1), au Brésil (n=1) et en Iran (n =
1). Notons que 81% des études ont majoritairement inclus des participantes féminines (6 %
avec une participation exclusivement féminine, 75 % avec une majorité de participantes

féminines). Le sex ratio était équilibré uniquement dans deux études qualitatives (
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), et les participants masculins étaient plus nombreux dans une
seule étude ( ). Globalement, les femmes représentaient 66,22 % de
I'ensemble des participant-e-s considérés dans les échantillons. Parmi les études identifiées,
quatre d'entre elles comprenaient ¢galement des personnes de moins de 18 ans (

) (cf. Tableau 3).

Concernant les résultats quantitatifs, huit études ont ét¢ menées impliquant 1 009
participant-e-s (moyenne = 126,13). L'dge moyen des participant-e-s variait entre 37 et 51 ans
(moyenne = 42,65, écart-type = 4,93). Presque toutes les études transversales ont adopté une
stratégie comparative en extrayant des données d'autres ¢tudes (n = 6) ou en constituant un
groupe de personnes non affectés (n =2). En ce qui concerne les résultats qualitatifs, sept études
ont été prises en compte, impliquant 158 participant-e-s (moyenne = 22,57). Une seule étude

utilisant une méthode mixte a été retenue et incluait 13 participant-e-s ( ).

Considerations médicales

Les études rapportent un manque global d'informations concernant la NF1 (

) et une méconnaissance notable de cette maladie au sein
de la communauté médicale, notamment chez les médecins généralistes ( ).
Dans ce contexte, la prise en charge médicale proposée s'avére parfois inappropriée. En effet,
le diagnostic ne s'accompagne que rarement d'un accompagnement personnalisé et d’une
information suffisante susceptible de donner une explication concréte de la nature de la NF1
( ). Afin de prévenir le développement des
tumeurs (et la crainte associée), les personnes qui ont une NF1 ont un suivi régulier par un
spécialiste ( ). Il convient également de souligner que la

résection des neurofibromes représente un réel besoin de santé pour de nombreux-se-s
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patient-e-s ( ). Pour corroborer ces observations, Rosneau et al. (2017) ont
démontré que I'estime de soi des personnes incluses était plus élevée lorsqu'elles bénéficiaient

de soins dans une clinique spécialisée dans la NF ou avaient regu un conseil génétique.

Impact sur le fonctionnement familial

Le fonctionnement familial se retrouve également considérablement impacté par la NF1,
engendrant inqui¢tude ou culpabilité concernant le conjoint, les enfants ou les futures
générations. La NF1 est, en quelque sorte, une « affaire familiale », compte tenu de sa nature
génétique héréditaire : elle est souvent abordée comme une problématique généalogique bien
connue ( ). Cette question de la transmission génére une « anxiété héréditaire »,

et est caractérisée par la peur ou la culpabilité de transmettre la NF1 a la descendance (

). Cette crainte est la raison pour laquelle certaines meres ont décidé de ne jamais avoir
d'enfants ( ). Dans cette optique, de nombreux couples
ont recours a des tests prénataux pour €valuer le risque de transmissibilité de la maladie (

). D'autres femmes, cependant, ne se sont pas senties contraintes par ce risque
héréditaire. Néanmoins, la naissance d'un enfant atteint de NF1 est souvent vécue comme un
grand bouleversement familial ( ) et suscite de nombreuses inqui¢tudes quant
a l'avenir et au développement de la NF1 chez l'enfant (

). Ces dernic¢res observations soulignent I'importance de connaitre les
antécédents génétiques de la famille. En effet, un diagnostic dans une famille non affectée par
la NF1 conduit a de nombreux malentendus, errances diagnostiques et peut étre source de

conflits au sein de la famille ( ).
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Perception de la maladie et interactions sociales

La NF1 altére significativement le fonctionnement social. Plusieurs études ont montré
que de nombreuses personnes affectées étaient stigmatisées en raison de leur apparence
physique, notamment en présence de neurofibromes plexiformes ( ). De
nombreux-se's participant-e-s ont identifi¢ I'adolescence comme une période ou la
stigmatisation émerge comme une préoccupation majeure ( ), en particulier
parce qu'ils pouvaient étre victimes de moqueries ou d'intimidations (

). Dans ce contexte, les personnes ayant une NF 1 expriment plusieurs difficultés
et malaises dans les interactions sociales et plusieurs études ont souligné que les participant-e-s
avaient du mal a gérer les réactions des étrangers (

). Dans la plupart des situations
sociales, les personnes avec une NF1 sont pergues comme une curiosité (

) et dans les cas les plus extrémes, elles ont été rejetées,
humiliées, voire agressées ( ). De plus, deux études ont
révélé que certain-e-s participant-e-s avaient des difficultés a former des relations amoureuses
malgré le désir d'en établir ( ). Ce type de difficulté a
¢té illustré dans une étude par I'appréhension qu'éprouvaient certain-e-s patient-e-s a I'égard des
relations sexuelles ( ). Par ailleurs, en Iran, des chercheur-euse-s ont montré
que la NF1 constituait un véritable obstacle au mariage ( ). Cependant, il ne
semble pas exister de consensus parmi ces observations, puisqu'une autre étude a indiqué tres
précisément que la NF1 n'avait jamais été un obstacle au développement de relations
amoureuses ( ). Considérant tous ces €léments, les participant-e-s déplorent
d'étre victimes de préjugés sociaux et d'étre traité-e-s différemment des autres, voire parfois
comme des personnes stupides (

). Dans ce contexte, trois équipes ont rapporté que certaines personnes vivant avec une
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NF1 manifestaient un intérét réduit pour les activités sociales (

). Pour compenser ces difficultés, les participant-e-s savaient
comment chercher de I'aide, essentiellement aupres de leur famille, ami-e-s proches, ou ami-e-s
issues d'organisations de patient-e-s ayant une NF1 (

). Pour étayer ce point, Rosneau et al. (2017) ont trouvé que
l'estime de soi des personnes concernées était plus élevée si elles avaient des ami-e-s également
atteint-e-s de NF1 ou participaient a un groupe de soutien pour la NF1. Néanmoins, certain-e-s
participant-e-s préféraient le soutien en ligne plutot que les groupes en face-a-face (

). Ces difficultés peuvent étre partiellement expliquées par les perceptions sociales de la
maladie. Il convient également de noter qu'une fois de plus, il existe un manque important
d’informations et de connaissances concernant la NF1 (

). De plus, les médias véhiculent des stéréotypes conférant une image négative et
pathologisante de la NF1 (par exemple, la maladie de « Elephant Man ») ( ).
Une étude a également rapporté certaines idées fausses que les gens avaient a propos de la NF1,
notamment qu'il s'agissait d'une maladie contagieuse ( ). En conséquence,
pour compenser ce manque de connaissances, de nombreuses personnes affectées ont pris

l'initiative d'informer leur entourage sur la NF1 ( ).

Impacts sur le fonctionnement physique

Premic¢rement, I'un des symptomes les plus notables de la NF1, bien que non exprimé
par ’ensemble des personnes affectées, était la présence de douleur (aigu€ ou chronique) et/ou
de sensations corporelles inconfortables (

). Ces sensations physiques sont habituellement causées par le
développement de neurofibromes plexiformes dans la peau. De plus, celles et ceux qui

souffraient de douleurs chroniques ou sévéres étaient négativement et significativement
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impacté-e-s dans leur santé et leur fonctionnement quotidien ( ). D'autres
auteur-rice's ont montré que la douleur perturbait le sommeil et augmentait la fatigue
( ). Certaines
¢tudes ont également découvert que la NF1 provoquait des troubles de mouvement et de
mobilité (troubles squelettiques et tumoraux, réduction de la capacité a marcher, vertiges,
problémes de vision et sensibilité au son ou a la lumiére) (
). Ainsi, plusieurs chercheur-euse-s ont souligné que la
gravité¢ de la NF1 était spécifiquement associée a une QdV altérée (
). En contraste, une étude quantitative n'a trouvé aucun effet de la NF1
sur la QdV, que ce soit en termes de gravité¢ ou de visibilité ( ). Ce résultat

surprenant pourrait étre attribué a la petite taille de I'échantillon de cette recherche (n = 13).

Impacts sur le fonctionnement psychologique

Premicrement, des études transversales ont révélé que la NF1 avait un impact négatif

sur la QdV (
), l'estime de soi ( ) et l'image corporelle
(préoccupations liées a l'apparence) ( ). De

nombreux-ses participant-e's ont également rapporté que la NF1 affectait leurs capacités
cognitives durant l'enfance, particulierement en termes d'apprentissage et d'attention (

). Les difformités sur le plan
esthétique étaient généralement vécues comme un fardeau provoquant une détresse
émotionnelle telle que la honte (

), le malaise, la géne ( ), la conscience excessive de soi, une
faible confiance en soi ( ) ou du mépris de soi (

). La visibilité¢ de la NF1 était également associé¢e a une QdV altérée (
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), a un état dépressif, a
une détresse psychosociale et a une expérience corporelle négative ( ).
Smith et collégues (2013) ont démontré que l'estime de soi des personnes atteintes de NF1
pouvait étre prédite négativement par le degré de conscience qu'elles avaient de leur propre
apparence. Pour surmonter cette difficulté, plusieurs participant-e-s ont expliqué cacher les
parties du corps particulierement affectées par la NF1 (

). De plus, la NF1 semble affecter leur
autonomie, les rendant moins indépendant-e-s dans leur vie personnelle (

). En conséquence, la stigmatisation percue et 1'autonomie altérée influencent
la prise de décisions vocationnelles et découragent les personnes atteintes de NF1 de poursuivre
les professions désirées ( ).

L'évolution imprévisible de la NF1 apparaissait comme l'un des aspects les plus
stressants de la maladie (apparition de nouveaux neurofibromes plexiformes ou autres tumeurs,
par exemple) (

). A la lumiére de tous ces
¢léments, les études ont montré que toutes les personnes affectées avaient développé un large
¢ventail de stratégies de coping ( ). Parmi elles, on
peut trouver deux états d'esprit opposés agissant comme une stratégie de « coping cognitif » :
I'hypervigilance physique vs. le relativisme existentiel ( ). Ce
dernier peut étre illustré comme un état d'acceptation et une prise de conscience de la NF1
comme €tant un trouble incurable a vie, c'est-a-dire comme une partie d'eux-mémes qui ne peut
étre changée ( ). D'autre part, d’autres participant-e-s recourent a la
spiritualité, a la religion ou a d'autres croyances personnelles pour les aider a vivre avec leur
condition et les symptomes associés ( ). Pour d'autres, la

recherche d'informations et l'acquisition de connaissances sur la NF1 semblaient essentielles
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dans la gestion de leur maladie. A I'adolescence, certaines personnes cherchaient a en savoir
plus sur la NF1, a en étre plus conscientes et devenaient experts de leur propre condition (
).

Pour finir, la NF1 peut affecter la sant¢ mentale des sujets. Par exemple, Crawford et ses
collegues ont montré que la douleur était associée a I'anxiété, au stress, a une humeur altérée et
a des symptomes dépressifs. Ainsi, les personnes affectées ont une propension a développer des
troubles de I'humeur et des symptomes anxio-dépressifs (

), et a avoir une faible confiance en soi (Hummelvoll & Antonsen, 2013) et une
faible estime de soi ( ). Enfin, deux études ont montré que la NF1 avait un
impact plus important sur les femmes, notamment sur leurs expériences émotionnelles et leur

fonctionnement physique ( ).

Recherches sur les Ichthyoses héréditaires : n = 10

Au total, 1 228 personnes ont été incluses dans les études relatives a l'ichtyose. La
majorité d'entre elles ont été réalisées en Europe (n=7), notamment en France (n=3) et en
Suéde (n=2). Deux autres études ont été menées aux Etats-Unis. Des travaux plus récents ont
eu lieu au Pays de Galles (n=1), en Italie (n=1) et au Mexique (n=1). La répartition des
participant-e-s adultes masculins et féminins ne peut étre précisément rapportée, car elle n'est
pas clairement indiquée dans deux études ( ), mais globalement, dans
chaque étude, les femmes sont plus représentées que les hommes. En outre, cinq études
comprenaient des participant-e-s de moins de 18 ans, rendant difficile le calcul de 1'dge moyen
des adultes inclus dans ces 10 études. Environ 230 personnes de moins de 18 ans ont été
considérées dans ces échantillons. Huit études ont adopté un design transversal quantitatif et

ont réuni 1 193 sujets, tandis que les deux études restantes ont utilisé une méthode qualitative
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exploratoire ( ) ou un design mixte ( ) (cf.

Tableau 4).

Considerations médicales

Cette maladie nécessite un suivi régulier par des médecins ( ).
Malheureusement, le monde médical ne semble pas manifester un grand intérét pour les

personnes atteintes d'ichtyose ( ).

Inclusion dans les spheres éducatives et professionnelles

De nombreux personnes ayant une NF1 ont expliqué les contraintes rencontrées dans

leur orientation professionnelle ( ) et ont partagé les difficultés qu'elles ont
eues sur leur lieu de travail ( ). Ces
difficultés étaient associées a un degré plus élevé d'anxiété ( ). Les études ont

¢galement rapporté que cette affection cutanée les limitait dans certaines activités de plein air,

telles que la pratique sportive ou d'autres loisirs (

).

Impact sur le fonctionnement familial

Certain-e-s chercheur-euse-s ont souligné 1'impact de I'ichtyose sur le fonctionnement
familial. La sévérité de la maladie était positivement associée a la charge familiale, et certains
types d'ichtyoses (associés a une symptomatologie plus sévére) étaient €également reliés a une
plus grande charge familiale, en particulier I'ichtyose harlequine et l'ichtyose lamellaire (

). Ici encore, la nature héréditaire de la maladie semble étre

un enjeu central dans le fonctionnement familial ( ).
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Perception de la maladie et interactions sociales

De nombreux-se's participant-e's ont rapporté avoir été moqués ou intimidés par
certains de leurs pairs durant leur enfance et adolescence (

). A mesure qu'ils entraient dans I'dge adulte, plusieurs de ces personnes exprimaient un
malaise et une géne lors des interactions sociales, en particulier lorsque d'autres personnes
remarquaient ou les questionnaient sur leurs Iésions cutanées (

). De plus, l'affection cutanée peut causer des problémes dans les relations

intimes ( ), impactant ainsi la vie conjugale de certains patients

( )-

Impacts sur le fonctionnement physique

I1 est d'ores et déja su que l'ichtyose altéere le fonctionnement physique. En effet, elle
engendre des douleurs et/ou des sensations corporelles inconfortables telles que des 1ésions
cutanées (e.g., fissures, démangeaisons, prurit, infections), une odeur corporelle ou une
intolérance a la chaleur (

). En outre, les personnes avec une NF1 ont expliqué que les symptomes physiques

pouvaient s'aggraver avec le temps ( ).

Impacts sur le fonctionnement psychologique

Les études quantitatives indiquent que l'ichtyose a un impact négatif sur la QdV (

) et provoque des états d'anxiété et de déprime chez les personne affectées (

).
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Dans ces articles, le prédicteur le plus étudié était la gravité de I'ichtyose telle que percue

par les personnes concernées, qui était associée a une altération significative de la QdV (
) et a de la détresse émotionnelle

( ). Cependant, Cortes et ses collégues n'ont trouvé aucun lien prédictif entre
la gravité de l'ichtyose et la QdV. De plus, les adultes semblent subir des altérations de la QdV
dues a I’ichtyose plus importantes que les enfants ( ).
Certain-e's auteur-rice's ont récemment identifié les principaux facteurs influengant I'humeur
(en termes d'anxiété, de dépression et d'irritabilité). Nous pouvons citer, par exemple, la
stigmatisation, l'intimidation, la géne dans les situations sociales, la réduction de la vie sociale,
I'hyperthermie corporelle, I'inconfort cutané et le traitement ( ).
Cela nous ameéne a discuter de I'impact de l'ichtyose sur la vie quotidienne. Les personnes ont
rapport¢ devoir appliquer trés régulierement de la créme hydratante pour limiter les
complications cutanées (

), mais les soins de la peau semblent visiblement chronophages pour certains
participant-es ( ), et le temps consacré au traitement quotidien semble étre
associé a un impact plus important sur la QdV ( ). De plus, les symptomes
de l'ichtyose ont un impact sur la mobilité des personnes (e.g., des problémes de marche), le
sommeil et I'habillement (

), rendant certaines activités difficiles. Ainsi, les chercheur-euse-s ont observé que les
altérations dans les activités de loisirs étaient associées a un état anxio-dépressif plus élevé (
). Enfin, Mazereeuw-Hautier et ses collégues (2012) ont mis en lumiére le stress li¢

a la nature imprévisible de la maladie et a son évolution ( ).
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Recherches sur les Tdches de naissances congénitales (i.e. angiomes plans) : n = 6

Au total, 657 personnes porteuses de taches de naissance ont été incluses dans les six
¢tudes identifiées. Trois études ont été¢ conduites en Europe (n = 3), une en Chine, une autre en
Australie et la plus ancienne aux Etats-Unis. Globalement, les femmes étaient plus représentées
que les hommes (70,17 %). L'dge moyen n'a pu étre calculé car cette information manquait dans
deux articles ( ), et deux études incluaient des
adolescents dans leurs échantillons ( ).
Cing ¢études s'appuyaient sur un design transversal quantitatif et incluaient 634 sujets PWS
(

). Presque toutes ces études utilisaient une méthode comparative avec groupe controle, a
l'exception d'une ( ). La sixiéme étude, qui est également la plus
ancienne, reposait sur un design exploratoire qualitatif et incluait 23 participant-e-s (

). L'unique étude qualitative a montré que plusieurs dimensions de la vie des

participant-e-s étaient affectées par leurs taches de naissance (cf. Tableau 5).

Perception de la maladie et interactions sociales

De nombreuses personnes concernées ont rapporté avoir des difficultés a gérer les
réactions des gens ( ). Il convient également
de noter que I'¢tude menée par Malm et Carlberg (1988) se centrait sur les différences dans le
vécu des personnes ayant un angiome de grande taille et celles ayant un angiome de petite taille.
Les personnes ayant un angiome proéminent rapportaient avoir eu des expériences négatives
durant leur enfance avec certains de leurs pairs ( ), les faisant se sentir
différentes des autres enfants ( ). Pour

surmonter ces problémes, les personnes concernées ont développé des manicres tres différentes
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de faire face dans les contextes sociaux, telles que les railleries, I'humour et 1'évitement ou le
retrait ( ). De plus, elles identifiaient la famille et

les ami-e-s comme une grande source de soutien ( ).

Impacts sur le fonctionnement psychologique

Tous les éléments mentionnés ci-dessus ont des répercussions sur le fonctionnement
individuel et psychologique des personnes porteuses d’angiome. Premieérement, ces études ont
montré que, par rapport aux personnes non affectées, les personnes ayant un angiome plan
présentent une QdV altérée ( ), un bien-étre émotionnel
diminué ( ) et une image corporelle dégradée (

). Hagen et ses collegues (2017) ont observé que plus 1’angiome est
sévere (hypertrophie tissulaire, taille de la marque), plus I'impact négatif sur la QdV, notamment
dans les domaines émotionnels et les symptomes, est grand. Cependant, ce résultat n'est pas
consensuel, car Lanigan & Cotterill (1989) n'ont trouvé aucun impact significatif de I’angiome
sur 1'état émotionnel ou psychiatrique. Concernant I'image corporelle, une étude a montré que
les sentiments d'attractivité et la confiance en soi étaient affectés ( ). De
plus, les attitudes liées au corps €taient altérées chez les personnes porteuses d’angiome, avec
une vigilance aigué relative a la force, au poids et a la forme du corps par rapport aux personnes
non affectées ( ). En conséquence, les études ont rapporté un manque
de confiance chez les personnes affectées et le fait qu'elles se sentaient peu attrayantes
( ). A cet égard, de nombreux-ses
participant-e-s utilisaient des techniques pour cacher leur tiche de naissance, telles que le
maquillage, ou cherchaient un traitement pour réduire la tache : par exemple, la thérapie au
laser ( ). De plus, les auteur-rices ont

constaté que les personnes avec de petits angiomes avaient une conscience de soi exagérée par
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rapport a celles ayant une plus grande tache ( ). A cet effet, plusieurs
personnes ont rapporté avoir suivi de nombreuses thérapies durant leur enfance pour traiter leur

angiome ( ).

Discussion

Les principaux objectifs de cette revue systématique de la littérature étaient (1)
d'explorer I'impact des MGRP sur la vie quotidienne, I'état émotionnel, la perception de soi et
la QdV ; (2) d'identifier les principaux prédicteurs de ces critéres de santé ; et (3) de déterminer
quelles caractéristiques dans l'expérience psychosociale des personnes concernées sont
communes a chacune de ces différentes pathologies. Nous avons donc concentré notre attention
sur quatre MGRP dans cette revue : I'albinisme, la NF1, l'ichtyose et les taches de naissance
congénitales. Sur les 9 987 références enregistrées, 48 ont ét¢ finalement retenues pour analyse.

Malgré de profondes différences dans les mécanismes biologiques et physiologiques des
MGRP que nous avons étudiées, plusieurs éléments communs ont émergé, liés a leur impact
psychosocial. Le noyau commun des principaux résultats observés dans cette revue est

représenté dans le tableau suivant (Tableau 6).
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Tableau 6

Themes et enjeux communs dans [l'expérience de [l'albinisme, de la NF1, des ichthyoses
heréditaires et des tdaches de naissance congénitales

Albinisme NF1 Ichthyoses E:icsl;:\sn(cl:
AOC HPS héreditaires congénitales

Peau sensible / vulnérable

Discrimination et stigmatisation pendant I’enfance et ’adolescence (taquinerie, harcélement...)

Mal a I’aise dans les interactions sociales (e.g., gérer les situations sociales nouvelles)

QdV et Etat émotionnel négativement impacté

Importance du soutien social (famille, ami-e-s, associations de patient)

Sévérité/visibilité de la maladie associées a une QdV réduite et une image du
corps altérée

Culpabilité liée au risque de transmission de la maladie /%%%////%

Vie quotidienne impactée (e.g., mobilité ; soins de la peau)

Vie romantique et sexuelle altérée %///////////////M//;
——

i Forte implication des parents & détresse parentale ///////////////////////////
%//////% Caractére imprévisible de I'évolution de la maladie %////////////// |

7

Méconnaissances et stéréotypes de la société % /
_

Douleur et sensations désagréables

Large éventail de stratégie de coping

Rapport ambivalent a la "normalité"

Premicrement, les résultats de notre étude montrent que chaque MGRP a un impact sur
la vie sociale des personnes affectées. L'enfance, et surtout I'adolescence, sont des périodes clés
dans le développement d'une personne, durant lesquelles de nombreux changements
(physiques, cognitifs et sociaux) se produisent. Les pairs jouent d’ailleurs un role prédominant
dans le développement social de l'individu, influengant largement la perception qu’il a de lui-

méme et la construction de son identité (Claes, 2018, 1994). Malheureusement, au vu des
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résultats, c'est également la période ou les personnes sont le plus exposées a la stigmatisation
et aux discriminations. Avoir une maladie cutanée, une différence visible pour les autres a ce
stade de la vie, favoriserait donc la construction d'une « identité handicapée » ( )
impactant négativement la perception de soi et le fonctionnement social. Pour illustrer ce point,
nous pouvons citer I'étude de Jensen et al. (2018) qui a relevé que 1'adolescence est la période
de la vie ou le stigma percu et subi progresse vers un stigma plus internalisé.

Une des revues pertinentes menées par Wanitphakdeedecha et ses collégues (2021)
visait a explorer I'impact des angiomes plans sur I'auto-stigmatisation. Comme les auteur-rices
nous le rappellent, I'auto-stigmatisation differe du stigma social en ce qu'elle est un mécanisme
internalisé chez la personne stigmatisée qui anticipe un rejet social. L'auto-stigmatisation se
compose de trois dimensions : le stigma pergu, anticipé et subi. D’apres leurs résultats, I'impact
négatif que peut avoir un angiome sur le fonctionnement psychosocial proviendrait
principalement de la stigmatisation subie ou des expériences discriminatoires liées a leur altérité
cutanée. D'autre part, la stigmatisation percue et anticipée variait beaucoup entre les différents
groupes d'age, sachant que la stigmatisation anticipée a tendance a augmenter avec l'age. L'une
des découvertes les plus frappantes est que les parents des personnes porteuses d’angiome sont
plus affectés par l'auto-stigmatisation que leurs enfants. Le fardeau psychologique que cela
implique peut cependant étre régulé par un bon soutien médical et une communication entre les

parents et le personnel de santé.

En conséquence, dans toutes les affections que nous avons identifiées, les participant-e-s

ont exprim¢ un malaise dans les interactions sociales, en particulier lorsqu'ils ou elles devaient

gérer les réactions d’autrui (
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Cependant, bien que ces maladies puissent causer des difficultés sociales, celles-ci semblaient
étre compensées par le soutien que les personnes concernées recoivent de la famille, des

ami-e's, ou d'autres patient-e-s impliqué-e-s dans les mémes associations ou organisations

(

). En effet, nous avons pu constater que le soutien
social ou familial était un facteur qui atténuait les effets négatifs du stress, et ce, dans un large
¢ventail de populations cliniques, par exemple, dans le cas de maladies dermatologiques
chroniques ( ) ou dans des problémes de santé plus
graves comme le cancer (

). Cependant, certaines affections, dans un contexte spécifique (dans ce cas,
l'albinisme en Afrique), peuvent induire un fonctionnement familial trés ambivalent mélant

peur, protection, culpabilité et violence ( ).

En second lieu, pour chacune des MGRP investiguées, la QdV et 1'état émotionnel des
personnes ¢étaient affectés. Des déterminants trés variés ont €té pris en compte, mais la gravité
et la visibilit¢ de la maladie étaient les variables le plus souvent considérées par les
chercheur-euse's. De nombreuses études sur la NF1, l'ichtyose et les tdches de naissance
congénitales ont pu établir un lien entre la visibilité ou la gravité du trouble et une réduction de
la QdV, une augmentation de I’état anxio-dépressif, et une image corporelle altérée. Ces
résultats font écho a d'autres recherches menées sur des personnes atteintes de maladies
dermatologiques chroniques telles que la dermatite atopique (

), le psoriasis (
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) ou le vitiligo (
). D'autres études, menées auprés de personnes
"défigurées", résonnent également avec nos résultats ( ) : nous pouvons citer
les conditions craniofaciales, comme la fente labio-palatine (
), ou encore les cas de brilures séveéres (

). Cependant, on peut supposer qu'il existe des différences dans lI'impact que ces différentes
maladies ont sur 1'image corporelle. Ben-Tovim & Walker (1995 ; angiomes plans et autres
maladies chroniques) suggerent que les femmes atteintes de maladies visibles dés la naissance
ou l'enfance seraient moins enclines a développer des attitudes négatives envers leur propre
corps que celles acquérant des maladies visibles pendant 1'adolescence ou a 1'age adulte.

Afin de faire face a la nature visible de leur condition, les personnes ayant une NF 1, une
ichtyose ou un angiome ont tenté de camoufler les parties de leur corps les plus affectées (e.g.,
vétements, maquillage, tatouages) (

).
Ces techniques de dissimulation ont montré leurs bienfaits sur la QdV dans d'autres conditions
visibles telles que le vitiligo ( ), les brilures (
), les troubles cutanés faciaux (e.g., acné, dermatite atopique,
psoriasis) ( ), les hémangiomes infantiles (

) et dans le traitement post-chirurgical du cancer (

), ce qui démontre a nouveau l'impact de ces conditions sur l'image
corporelle ( ). De plus, dans le cas des angiomes plans,
avoir bénéficié d'un traitement précoce de résorption de la tache (e.g., laser a colorant pulsé) a
un effet positif sur la QdV ( ). Bien que de nombreuses études
aient montré le bénéfice de la dissimulation chez personnes ayant une maladie de peau ou une

malformation ( ), une autre recherche a suggéré que cacher tout type
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d'identité stigmatisante pourrait avoir un impact négatif sur la QdV physique et psychologique
( ). La peau est un organe hautement investi symboliquement ( )
et de telles altérités génétiques, comme toute maladie visible, semblent induire une
stigmatisation et un isolement social, sources d'anxiété, de troubles dépressifs, de détresse

émotionnelle, d'altération de la QdV et de repli sur soi ( ).

De maniére surprenante, 1'albinisme est, dans cette étude, la seule condition génétique
pour laquelle 1'image corporelle, la visibilité et la gravité¢ de la maladie n'ont pas été évaluées.
Chez les PAA, la basse vision et la QdV étaient les problémes sur lesquels les chercheur-euse-s
occidentaux-ales se sont le plus concentré-e-s (

). En net contraste avec le continent africain, les études se sont davantage concentrées sur

les problémes de discrimination liés aux croyances et superstitions locales (
). De nombreux articles ont fait état de la violence subie par
les jeunes PAA qui étaient traquées, agressées, voire tuées pour leurs attributs physiques (e.g.,
cheveux, os, etc.), notamment en Tanzanie et au Malawi. De plus, la population africaine ayant
presqu’unanimement la peau foncée, l'albinisme est particulierement visible et donc
stigmatisant dans cet environnement social. Comme nous pouvons le voir, le contexte
géographique et culturel est un facteur décisif dans la compréhension de cette condition ; les

problémes de santé sont drastiquement plus ¢élevés en Afrique qu'ailleurs dans le monde.

Considérant cela, on peut également noter que l'albinisme, la NFI1 et l'ichtyose
présentent des similitudes sur plusieurs autres aspects, incluant I'impact de la maladie sur la vie
quotidienne (

), sur la vie amoureuse et la sexualité
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), sur les
aspirations académiques et professionnelles (
), et enfin

sur le manque de connaissances et d'intérét de la part de la communauté médicale (

Premiérement, nous pouvons observer que l'impact sur la vie quotidienne varie
considérablement en fonction de la maladie et de la sévérité des symptomes associés. Dans
l'albinisme, la basse vision semble restreindre la mobilité des personnes car elles ne sont pas
autorisées a conduire une voiture ( ), tandis que dans l'ichtyose et la
NF1, les sensations corporelles désagréables et la douleur perturbent le sommeil et la marche
(

). Ainsi, méme si ces maladies rares entrent dans la méme catégorie
taxonomique, la complexité de leurs particularités nous invite a les distinguer selon les
spécificités de leur impact psychosocial. Les problémes de mobilité sont €galement une
difficulté largement identifiée dans les déficiences visuelles telles que le glaucome (

), la dégénérescence maculaire liée a 1'age (DMLA) (
) et la rétinopathie diabétique (

). Par conséquent, en termes de fonctionnement quotidien, I'albinisme est également
comparable aux troubles ophtalmologiques. Cependant, il existe un aspect sur lequel toutes ces
conditions convergent : l'importance de prendre soin de sa peau pour éviter les désagréments et
les complications. Ce traitement préventif a long terme semble peser dans la vie quotidienne
des personnes affectées.

Ces trois maladies génétiques semblent également avoir un impact négatif sur la vie

amoureuse et sexuelle des participant-e-s (
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). Des études sur d'autres conditions visibles ont observé des
résultats similaires tels que le vitiligo ( ), ou dans le cas de brilures graves
( ). La peau est un vecteur indéniable d'intimité et de sexualité ; lorsqu'elle
est altérée, 1'image corporelle est perturbée, et les préoccupations concernant l'apparence et le

toucher peuvent rendre les relations intimes difficiles.

L'albinisme et la NF1 partagent également d’autres thématiques communes. La
recherche a montré une grande variété¢ de stratégies de coping utilisées par les personnes
affectées : faire preuve de repartie et d'humour dans des situations sociales génantes, rechercher
des informations et des connaissances scientifiques, développer un « esprit combatif », se
tourner vers la spiritualité, s’impliquer dans la communauté de patients, maintenir une

hypervigilance vis-a-vis de son corps, etc. (

). Ces stratégies de coping sont directement liées au fait que les
personnes doivent constamment s'adapter aux normes sociétales pour étre considérés comme
« normales ». Certaines personnes ont méme dit qu'elles semblaient éprouver un « complexe
d'anormalité » lorsqu'elles se comparaient aux autres, tant en termes de capacités que
d'apprentissage (

). Pour certain-e-s, il existe un besoin impérieux de se
conformer a la norme, méme si cela signifie se forcer a prétendre ne pas avoir de handicap (e.g.,
un enfant faisant semblant de pouvoir lire au tableau alors qu'il ne le peut pas). Ce type de
comportement requiert un effort considérable de la part de la personne qui, donc, s'épuise
progressivement et s'affaiblit. D'autres études ont révélé des résultats similaires chez les

personnes atteintes de déficiences intellectuelles (
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) et de déficiences visuelles ( ). En effet, selon le degré de leur
handicap, léger ou sévere, les personnes atteintes de déficiences physiques ou sensorielles

peuvent essayer de surmonter leurs difficultés afin d'étre considérées comme « normales »

( ).

Enfin, la recherche a souligné la détresse vécue par certains parents d'enfants atteints de
NF1 ou d'albinisme. A cet égard, le stress parental et le fonctionnement familial ont été
largement étudiés chez les parents d'enfants atteints de handicaps développementaux ou
intellectuels ( ) et de déficiences sensorielles ou physiques (

). Cependant, dans le contexte des MGRP, la détresse parentale a été
complétée par un autre concept. Pour toutes ces affections (a 1'exception des angiomes plans),
la prééminence de la culpabilité dans la transmission de la maladie génétique est également
notable. Cette notion a déja été discutée par Chaumet en 2006, dont les travaux montrent que
bien que la maladie génétique puisse renforcer un sentiment d'appartenance familiale, elle rend
¢galement le(s) parent(s) coupable(s) d'avoir donné a l'enfant une vie difficile et/ou exigeante.
Ainsi, choisir d'avoir un enfant ou non lorsqu'on est affect¢ par l'une de ces conditions

génétiques devient une véritable question individuelle et familiale.

Limites

Une des principales limites de cette revue réside dans la tentative méme de synthétiser
des enjeux communs alors que les conditions génétiques couvrent une large gamme de
symptomes différents. Méme si la peau rassemble ces maladies au sein de la méme catégorie,
elle n'est pas affectée de la méme maniere dans le cas de l'albinisme (hypopigmentation,
photosensibilité) ou de la NF1 (taches café-au-lait, neurofibromes). De plus, certaines de ces

conditions sont divisées en sous-catégories selon les spécificités phénotypiques ou
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génotypiques de chacune. Par exemple, l'albinisme peut étre oculaire, oculocutané ou
syndromique, et les problématiques psychosociales associées peuvent varier d'une forme a
l'autre. Une des principales différences identifiées dans cette revue concerne 'AOC et le HPS ;
des formes syndromiques d'albinisme qui causent des perturbations physiologiques
(coagulopathie, risque accru de neutropénie, fibrose pulmonaire ou maladie de Crohn) qui ne
se retrouvent pas dans les formes non syndromiques ( ). Cet aspect de la
maladie représente une préoccupation supplémentaire pour les personnes avec un HPS, qui
s'inquietent parfois de la nature imprévisible de I'évolution de la maladie (
).

De plus, les contraintes méthodologiques inhérentes au domaine des maladies rares
rendent la généralisation de ces résultats presque impossible. Le fait que ces maladies
génétiques soient trés peu représentées dans la population générale rend difficile le recrutement
de participant-e-s volontaires. Les tailles d'échantillons sont souvent trop petites et souffrent
d'un biais de représentativité. Méme si certaines de ces ¢études montrent des résultats
significatifs, la grande majorité ne peut pas généraliser ses observations. Cela résulte d’une
grande hétérogénéité dans les conceptions d'études, 1'échantillonnage et les données recueillies,
ce qui rend difficile 1'harmonisation de nos résultats. Il convient également de noter que le
contexte géographique dans lequel ces études ont été réalisées a une influence majeure sur les
résultats, particulierement dans le cas de l'albinisme, et rend la synthése des connaissances

encore plus complexe.

Perspectives

Un des thémes récurrents que nous n'avons pas détaillés ci-dessus concerne le manque

d'intérét et de connaissances des médecins concernant les MGRP (
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). A cet égard, il est important de noter que les maladies rares n'ont jamais
suscité autant d'intérét dans le monde qu'aujourd'hui. Ces 20 derniéres années, les découvertes
médicales en génétique ont progressé de manicre constante, ont amélioré les techniques de
diagnostic et approfondi notre compréhension du fonctionnement de nombreuses maladies.
Cependant, il y a encore d’importantes zones d'ombre, et les priorités institutionnelles et
cliniques restent trés largement focalisées sur les maladies plus communes ou plus graves (e.g.,
cancer, diabéte, maladies cardiovasculaires, démence, etc.). Comme mentionné dans notre
introduction, aujourd'hui, 6000 a 8000 maladies rares ont ét¢ identifiées dans le monde, chacune
ayant un fonctionnement trés particulier, plus ou moins complexe selon le cas. Il est donc
presque impossible d'étre un expert de toutes ces maladies et de savoir comment prendre en
charge ces patient-e-s. Cette problématique peut étre illustrée par le fait qu'en France, plusieurs
personnes porteuses d'une maladie rare expérimentent un errance diagnostique significative,
pouvant durer jusqu'a six ans apres l'apparition des premiers symptomes ( ).
Si les médecins sont en difficulté parce qu'ils ont une connaissance limitée de ces conditions,
pourraient-ils peut-&tre manifester un manque d'intérét afin de se dédouaner de la responsabilité

de leur suivi médical ?

Au niveau médical, les maladies génétiques soulévent une question éthique épineuse
concernant le diagnostic prénatal. Lorsque les parents savent qu'ils sont porteurs d'une anomalie
génétique potentiellement transmissible, dans des contextes particuliers, ils peuvent recourir au
diagnostic prénatal et méme a l'interruption sélective de grossesse si le foetus est affecté. Clarke
(2013) a abordé cette question dans des familles concernées par la dysplasie ectodermique
hypohidrotique!” et a montré que les opinions étaient partagées parmi les participant-e-s ;

certain-e-s étaient en faveur de l'utilisation de ces techniques médicales, d'autres contre. Cette

17 La dysplasie ectodermique hypohidrotique est une maladie génétique héréditaire caractérisée par des
malformations des structures ectodermiques telles que la peau, les cheveux, les dents et les glandes sudoripares.
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divergence d'opinion peut alors devenir une question centrale pour le couple parental qui devra
prendre une décision cruciale pour leur avenir. Ces questions éthiques et 1égales ont déja été
soulevées dans le contexte de la trisomie 21, notamment en ce qui concerne la proximité que
certaines pratiques ont avec l'eugénisme (

).

De plus, afin d'optimiser les soins de santé, nous pourrions imaginer développer un plan
de soins qui débuterait dés que la personne est diagnostiquée. En effet, mettre en place un
dispositif de soutien aux soins de santé dés le diagnostic initial fournirait aux patients des
informations importantes sur leur condition, et leur permettrait d'étre orientés dans le meilleur
parcours de soins. Ces dispositifs de soutien ont déja montré leurs avantages lorsqu'une maladie
grave, comme le cancer, est diagnostiquée (e.g., temps d’accompagnement soignant) (

). Dans cette optique, une équipe francaise et une équipe coréenne ont
récemment développé des recommandations pour aider les praticien-ne-s dans le diagnostic et
la prise en charge de I'albinisme ( ) etde la NF1 ( ).
De plus, les professionnels de santé pourraient également offrir aux patient-e-s l'opportunité de
participer a des sessions d'éducation thérapeutique (ETP) pour apprendre a gérer leurs
symptomes et développer des stratégies de coping utiles dans leur vie quotidienne. Certains
hopitaux ont déja commencé a mettre en place un programme de ce type. Par exemple, une
autre équipe francgaise a également développé un protocole d’ETP pour les enfants et
adolescent-e-s ayant un albinisme ainsi que leurs parents ( ).

Ce dernier élément souligne clairement la nécessité d'offrir aux patients un soutien
biopsychosocial basé sur une approche systémique. Au vu des principaux résultats de cette
revue, toute la famille doit étre prise en compte dans le suivi des patient-e-s, tant au niveau
génétique (e.g., modele de transmission génétique) qu'au niveau psychosocial (e.g.,

psychoéducation, culpabilité de transmission, gestion du stigma). Comme le disait Chaumet en
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2006, "les maladies génétiques sont des affaires de famille". De plus, prendre soin des personnes
atteintes de maladies génétiques est une tiche complexe et chronophage qui nécessite une
approche holistique et un soutien interdisciplinaire (e.g., liens entre les généticiens, les
spécialistes des organes affectés [comme la peau] et les médecins généralistes). Afin de mieux
comprendre les MGRP, le modéle écosystémique de Bronfenbrenner (1979) offre, selon nous,
'approche la plus appropriée pour comprendre et soutenir de telles maladies. Bronfenbrenner
(1979) soutient que le développement d'une personne doit étre compris au sein d'un systéme
environnemental complexe dans lequel chaque systéme est congu comme une unité
communiquant avec un systéme plus large et plus organisé. Comprendre le fonctionnement de
ces différents systemes permettrait donc de mieux comprendre la situation d’un-e patient-e et
ainsi promouvoir son bien-étre. En parlant d'approche systémique, des chercheur-euse-s ont
déja proposé un cadre global et transversal pour la stigmatisation et la discrimination en sant¢.
Basé sur la théorie, la recherche et la pratique, ce cadre démontre son application a une gamme
variée de conditions de santé, y compris la leépre, 1'épilepsie, les troubles mentaux, le cancer, le
VIH et I'obésité/surpoids ( ). Il serait donc tres intéressant de le tester dans de
futures recherches sur des maladies dermatologiques rares, ou de proposer des interventions
psychosociales basées sur leurs observations. Concernant l'albinisme, certaines structures
frangaises spécialisées dans les handicaps sensoriels semblent déja fournir un soutien
interdisciplinaire de qualité aux jeunes PAA. Par exemple, les Services d'Aide a I'Acquisition
de I'Autonomie et a la Scolarisation (SAAAS) et les Centres d'Action Médico-Sociale Précoce
(CAMSP) travaillent avec un grand nombre d’acteur-rice-s afin d'aider les familles concernées
par l'albinisme (ou toute autre maladie génétique ophtalmologique). Les professionnels de la
santé y sont de plus en plus formés aux approches systémiques et tendent a aborder les soins

dans une transdisciplinarité ( ). Il serait judicieux de voir dans

125



quelle mesure les établissements médicaux, éducatifs et sociaux connexes (Service d'Education

Spéciale et de Soins a Domicile) pourraient soutenir les familles concernées par les MGRP.

Enfin, il reste essentiel de continuer a enquéter sur le vécu de ces populations, étant
donné le manque de données sur ces problémes de santé¢ dans de nombreux pays. Afin de
compenser les problémes de taille d'échantillon et d'avoir des designs d'études plus robustes, il
serait judicieux de mettre en place des études longitudinales sur vie entiére pour voir plus
précisément les voies de développement possibles dans ces maladies, et quels facteurs
favoriseraient une voie ou une autre. De plus, des recherches-actions ou des études basées sur
des interventions pourraient également étre envisagées (e.g., prévention dans les écoles,
consultation/thérapie pour les parents, etc.) et permettre la mise en place d'interventions directes

et bénéfiques pour les patient-e-s et leurs familles.

Conclusion

Malgré 1'hétérogénéité et les faiblesses méthodologiques des études que nous avons
examinées, cette revue a apporté un éclairage utile sur les conséquences psychosociales des
MGRP sur les personnes affectées et leurs familles. De plus, le parcours de soins reste complexe
et fastidieux, et les professionnels impliqués sont peu nombreux. Bien que de nouveaux
dispositifs de soins soient progressivement mis en place dans certains centres, l'acces a un suivi
adapté demeure limité et inégalement réparti a travers les pays. Il serait donc pertinent de
mobiliser les politiques publiques afin de donner davantage de ressources aux associations et
aux centres médico-socio-éducatifs qui soutiennent déja les familles concernées. Comme nous
l'avons vu ci-dessus, une approche systémique du patient, prenant en compte tous les aspects
de sa vie et de son environnement (famille, école, travail, activités de la vie quotidienne, etc.),

serait la maniére la plus optimale de traiter ces conditions.
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CHAPITRE 4

L’albinisme, une affaire de famille

Comprendre les maladies rares et les personnes qui en sont porteuses, c'est tenir compte
de la part importante que l'environnement physique et social prend dans I'expression du trouble.
Adopter une approche systémique et donc essentielle pour saisir les enjeux inhérents a la
problématique de santé¢ dans sa globalité. Cette approche considére I'individu non pas comme
une entité isolée, mais plutdt comme faisant partie intégrante d'un systéme plus large, englobant
des dimensions familiales, sociales et culturelles. Cette perspective s'intéresse aux interactions
et aux dynamiques au sein de ces systémes (et leurs sous-systémes) pour comprendre comment
elles influencent le vécu et les comportements de la personne. L'un des mod¢les théoriques les
plus reconnus pour illustrer cette approche est le modele écosystémique de Bronfenbrenner
(1979, 1986) qui définit cinq strates d'environnement imbriquées, allant du niveau le plus large,
le macrosystéme (e.g., valeurs sociétales, croyances religieuses, contexte économique) au plus
resserré, ’ontosystéme (e.g., ’individu dans toutes ses facettes). Un cinquiéme systéme
traverse simultanément toutes ces spheres : le chronosystéme, la dimension temporelle du
modele, indiquant que les influences personnelles et environnementales sont dynamiques et

changent au fil du temps (cf. Figure 7 ci-apres).
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Figure 7

Modele éco-systémique de Bronfenbrenner (1986)

Dans les deux prochaines sections, nous nous focaliserons principalement sur le
microsystéme (i.e., famille, ami-e-s, école, travail) et le mésosystéme (i.e., liens et interactions
entre deux ou plusieurs microsystémes). Nous aborderons, d'une part, les implications de la
maladie rare et de I’albinisme dans la famille et 'entourage proche ; puis d’autre part, nous
verrons comment la notion de coping s'est étendue de l'individu a la dyade (familiale et
conjugale), soit a I’exploration de la facon dont deux personnes font face ensemble a un défi

commun... ou pas.
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4.1. Maladie rare et albinisme : quels enjeux pour la famille et I’entourage ?

La recherche internationale en santé a depuis longtemps établi les implications
profondes d’une maladie ou d’un handicap survenant pendant I'enfance sur le systéme familial,
impactant aussi bien les parents (Baxter et al., 2000 ; Hayden & Goldman, 1996 ; Neely-Barnes
& Dia, 2008 ; Stein & Jessop, 1989), les grands-parents (Dellmann-Jenkins et al., 2002 ; Fuller-
Thomson & Minkler, 2000 ; Neely-Barnes & Dia, 2008 ; Kelley et al., 2001), que les fratries
(Long et al., 2018 ; Parker et al., 2020 ; Pinquart, 2023 ; Schamong et al., 2022 ; Tregidgo &
Elander, 2019), et, plus tard, le conjoint ou partenaire de vie (Adelman et al., 2014 ; Hodges et

al., 2005 ; Mitchell et al., 2013).

Récemment, Atkins & Padgett (2024) ont publi¢ une revue systématique de la littérature
portant sur I’impact psychosocial des maladies rares sur les parents et les autres membres de la
famille, partenaire de vie compris. Les principaux résultats indiquaient que le fait d'avoir un
membre de la famille touché par une maladie rare (surtout si ’on en est le parent) augmentait
significativement la détresse émotionnelle et psychologique (Schadewald et al., 2018 ; Yoo et
al., 2019), incluant des symptdmes de dépression (Berrocoso et al., 2020; Kim et al., 2010 ;
Stewart et al., 2018), d'anxiété (Boettcher et al., 2020 ; Kolemen et al., 2021 ; Lagae et al.,
2019), de stress (Hiremath et al., 2018; Miodrag & Peters, 2015; Moretti et al., 2021) et de
somatisation (L1 et al., 2021). Les émotions principalement éprouvées au sein d'une famille
ayant un de ses membres affecté par une maladie rare sont l'inquiétude et la peur vis-a-vis de
l'avenir (Lagae et al., 2019 ; Save et al., 2013 ; Silibello et al., 2016), la frustration, voire, la
colere (Khair & Pelentsov, 2019 ; Pelentsov et al., 20106), la tristesse (Khair & Pelentsov, 2019),
l'incertitude (Pelentsov et al., 2016 ; Yoo et al., 2019) ainsi que le sentiment de vulnérabilité ou

d'impuissance (Pelentsov et al., 2016).
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Concernant la QdV, des études indiquent une altération significative de celle-ci (

), plus particuliérement dans les dimensions de bien-
étre émotionnel et de santé mentale ( ). Pour
appuyer ce constat, Kim et ses collaborateur-rice:s (2018) ont noté que le fait d'avoir un enfant
avec une maladie rare entrainait une baisse plus importante de la QdV par rapport au fait d'avoir

un enfant avec une maladie chronique.

Au niveau de l'activité, la présence d'une maladie rare au sein de la famille peut avoir
un impact négatif, induisant souvent des modifications substantielles au niveau professionnel :
réduction ou réarrangement des heures de travail (

), congés impromptus ou interruptions d'emploi (
), et parfois un changement complet, voire un arrét de l'activité
professionnelle ( ). Les études menées sur le fardeau ressenti
des aidants ont révélé des résultats mitigés : certains aidants familiaux rapportant un fardeau

plutdt élevé ( ), d'autres ne se sentant pas particuliérement surchargés (

).

De maniére non surprenante, les parents d'enfants ayant une maladie rare
particulierement invalidante rapportent un fardeau significativement plus lourd (

). Bien qu’ils soient les membres de la famille les plus impactés, il convient de
souligner une différence marquante entre le vécu des méres et celui des peres. En effet, les
meres présentent des niveaux de stress et de détresse psychologique significativement plus
¢levés que ceux des péres ( ), ainsi qu'une QdV

globalement réduite ( ). Elles ont également tendance a ressentir un fardeau
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plus lourd ( ) et sont plus susceptibles de modifier leur vie professionnelle en

raison de la maladie de leur enfant ( ).

Enfin, d'autres recherches ont exploré l'impact qu'un membre de la famille avec une
maladie rare a sur les relations familiales, conjugales et sociales. Ces études ont principalement

révélé des répercussions négatives, notamment une diminution des interactions avec la famille

et les ami-e-s ( ) ; une réduction du réseau social et du nombre d'ami-e-s
( ) ; des difficultés a parler de la maladie de l'enfant a
son entourage ( ) ; et un temps davantage restreint pour les activités sociales
et de loisirs ( ). Tous ces €léments considérés ensemble

peuvent ainsi contribuer au sentiment de solitude et d'isolement social qu'éprouvent parfois
certains parents, et fréres et sceurs (

). Une ¢étude a également rapporté une augmentation des conflits dans la sphére
conjugale, et quelques participants ont méme signalé que la maladie de I'enfant avait conduit a
une séparation ( ). Toutefois, ces résultats sont a nuancer puisque d'autres études
ont révélé des mouvements contradictoires. En effet, plusieurs parents ont rapporté que cette
épreuve les avait rapprochés et avait amélioré leur relation avec leur famille (

). D'autres n'ont observé aucun impact négatif sur leur relation de couple,
voire une amélioration de la communication avec leur partenaire ( ). Ces
derniers constats soulignent bien la complexité et la diversité des réponses familiales et

interpersonnelles face a la maladie rare d'un proche.

Quelques années auparavant, Waldboth et al., (2016) publiaient une revue de la

littérature portant sur les expériences familiales lorsque l'un des enfants est affecté. En se

concentrant principalement sur des pathologies évolutives telles que les maladies
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neuromusculaires, la mucoviscidose, I'nhémophilie et la drépanocytose'®, les auteurs ont dégagé
les thémes principaux du jeune porteur ou de la jeune porteuse de la maladie, de ses parents,
ainsi que de ses fréres et sceurs. Les jeunes affecté-e-s, par exemple, signalaient un rapport
ambivalent au soutien procuré par les parents (
) ou encore une autonomisation complexe dans le suivi médical (
). Du coté des parents,
ces derniers étaient activement impliqués dans la vie et les soins apportés a leur enfant (

). Cependant, la transition vers 1'age adulte impliquait des
changements dans les roles parentaux, changements parfois difficiles a appréhender. A mesure
que I’enfant grandissait, ses besoins évoluaient, confrontant ainsi certains parents a la difficulté
de se mettre en retrait et de lui permettre d'acquérir son indépendance (

). Cette réticence a donner plus de liberté¢ a son
enfant afin qu’il s’autonomise serait étroitement corrélée a l'inquiétude profonde qu'ils
éprouvent concernant l'avenir de ce dernier (

). Ces comportements de
protection, voire de surprotection sont néanmoins couramment observés chez les parents
d’enfants ayant une maladie chronique comme le diabéte ou I’asthme, mais aussi et surtout

lorsque I’enfant a une maladie grave comme un cancer ( ).

Du c6té des freres et sceurs en revanche, trés peu d'études donnent des informations a ce
sujet. A l'instar des inquiétudes parentales, ils et elles étaient principalement soucieux-se des
capacités de leur frére ou sceur affecté-e a prendre soin d'ils ou d’elles-mémes dans le futur

( ). Ce manque de connaissance concernant le vécu et le point de vue des fréres

18 La drépanocytose est une maladie génétique héréditaire ou les globules rouges prennent une forme anormale de
faucille, pouvant obstruer les vaisseaux sanguins et provoquer des douleurs, des infections et des dommages aux
organes. Elle est causée par une mutation dans le géne de 'hémoglobine, qui affecte la capacité des globules rouges
a transporter 1'oxygene efficacement.
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et sceurs se retrouve €galement dans de multiples maladies chroniques ( ),
soulignant a nouveau I'une des zones aveugles du systeme familial qu’il reste a investiguer dans

le champ de la santé.

Concernant 1'albinisme, 1’on connait peu de choses quant a ses implications dans les
familles occidentales, européennes ou francaises. Les seules connaissances disponibles a ce
jour reposent principalement sur des études de cas, des témoignages ou des récits de vie relatifs
a la situation aftricaine ( ). Rappelons qu'en Afrique, les PAA
recoivent un traitement nettement moins favorable (e.g., violences, discriminations) (

) et les implications d’un phénoméne socio-culturel si impactant a motivé les

investigations sur les dynamiques intra-familiales et le rapport aux autres (
). Au final, tous ces constats
soulignent bien la complexité et la diversité des réponses familiales et interpersonnelles face a
la maladie rare d'un proche, ces réactions étant grandement influencées par le contexte
socioculturel. C’est pourquoi il est désormais urgent d'explorer en France I’impact de

l'albinisme sur le systéme familial afin de mieux en appréhender ses spécificités.

Toutefois, comme nous 1'avons vu plus t6t dans ce manuscrit, la famille constitue la
principale source de soutien et le premier lieu de résilience (
). En effet, I'importance du soutien social provenant de la famille, des
partenaires de vie et des ami-e-s a été documentée dans le contexte des maladies rares (
), ainsi que dans le cadre
de l'albinisme (cf. Article 1 ; ).
Depuis de nombreuses années, cette ressource est intégrée aux modeles de coping sous

la forme d'une stratégie d'ajustement a part entiere : la recherche de soutien social (
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). Cette stratégie proactive englobe tous les efforts déployés par une personne
pour solliciter de 1'aide ou du soutien aupres des autres. Bien qu'elle puisse étre assimilée a du
coping centré sur 1’émotion ( ), d'autres chercheur-euse-s ont étendu ce
concept a la relation elle-méme ( ). L'idée d'une
interaction continue des processus psychologiques (pensées, émotions, comportements) entre
partenaires dans des situations stressantes a conduit a la conceptualisation progressive de la
notion d'interdépendance. Celle-ci implique la mobilisation des ressources des deux individus
afin de maintenir ou rétablir 'homéostasie, tant au niveau individuel qu'au niveau relationnel.

C'est ainsi que les bases du coping dyadique se sont progressivement posées.

4.2. Coping dyadique : définitions et modéles de référence

Le concept de coping dyadique nait véritablement avec les travaux de Bodenmann
(1995, 1997) qui le définit comme 1'« ensemble des efforts d’un ou des deux partenaires destinés
a gérer les événements stressants, ainsi que les tensions éprouvées par 1’un (stress individuel)
ou par les deux partenaires (stress dyadique) ». Bien que Rolland (1994) ait développé un
modele systémique de santé quelques années auparavant, c'est celui proposé par Bodenmann
(1995, 2005) qui défrichera minutieusement pour la premiere fois la mécanique interne de
l'ajustement dyadique. Aussi appelé modele transactionnel-systémique du coping dyadique des
couples, cet auteur explique que l'ajustement dyadique repose sur trois facteurs, trois étapes,
impliquant une interaction entre les partenaires. Premieérement, il y a transmission du stress d’un
partenaire a l'autre, sous la forme de communication verbale ou non verbale. Deuxiémement,
l'autre partenaire tente de décoder ces signaux de stress en adoptant des stratégies qui peuvent
étre passives (e.g., observer 1’autre personne), actives (e.g., poser des questions sur la situation
stressante) ou interactives (e.g., communiquer avec 1’autre personne). Troisiemement, le

partenaire réagit a ces signaux de stress en développant des stratégies de coping dyadique plus
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ou moins adaptatives ( ). Le coping dyadique adaptatif se décompose
en trois types distincts :
- le coping dyadique de soutien, soit un partenaire aidant I’autre par des conseils pratiques
ou en faisant preuve d’empathie ;
- le coping dyadique de « délégation », soit un partenaire prenant la responsabilité¢ de
certaines taches pour alléger la charge de l'autre ;
- le coping dyadique commun, soit deux partenaires partageant les mémes stratégies (e.g.,
résolution de problémes, relaxation).
Ces formes de coping contribuent essentiellement a réduire le stress des deux partenaires et a
améliorer la qualité de la relation. A I’inverse, un coping dyadique non adaptatif peut également
se dégager ( ):
- le coping dyadique hostile, impliquant dénigrement, distance, sarcasme et/ou
minimisation ;
- le coping dyadique ambivalent, impliquant des réactions (émotionnelles ou
comportementales) souvent contradictoires ;
- le coping dyadique superficiel, se traduisant par un soutien peu sincére ou apporté a
contrecceur.

Au final, ’ensemble du mod¢le s'articule autour de trois phases successives : 1) la
communication autour du stress ; 2) le coping dyadique ; 3) I'évaluation rétroactive (ou
feedback). Afin d’évaluer le coping dyadique en se basant sur ce modele, le Dyadic Coping
Inventory (DCI) a été construit et validé par Bodenmann (2008), puis adapté et validé en France
par Ledermann et ses collaborateurs (2010). C’est d’ailleurs cet instrument de mesure que nous

avons retenu dans le cadre de notre étude (pour plus de détails, voir section 'Outils' dans I' Article

3).
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Par la suite, Berg et Upchurch (2007) ont développé un modele de I’ajustement du
couple face a la maladie, inspiré du modele transactionnel, qui inclut pour chaque partenaire
une phase d'évaluation, une phase de coping, et une phase de réajustement (cf. Figure 8). Ce
modele enrichit la perspective de Bodenmann (1995, 2005) en y ajoutant des processus
communs (i.e., évaluation dyadique, coping dyadique et réajustement dyadique). Contrairement
a Bodenmann, qui envisage le coping dyadique comme un recours lorsque les stratégies
individuelles sont épuisées, le coping dyadique se positionne ici en premiere ligne (

). D'ailleurs les types de coping circonscrits difféerent également des conceptions de
Bodenmann. Certes, on y retrouve le coping de soutien, mais s'y ajoutent :
- le coping collaboratif, qui implique l'engagement mutuel dans la résolution des
problémes ;
- le coping non-impliqué, soit l'absence de soutien apporté et percu ;
- Le controle social, qui implique une attitude dominante/infantilisante voulant prendre

tout en charge.
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Figure 8

Modele de I’ajustement du couple face a la maladie de Berg & Upchurch (2007)
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Ce modele dyadique du coping s’inscrit aussi dans une perspective temporelle et
développementale et intégre en son sein le contexte personnel et les facteurs socio-culturels.
Burg et Upchurch décrivent des stratégies de coping qui varient selon les phases de 1'ajustement
dyadique a une maladie (e.g., coping anticipatoire ; identification des premiers symptomes ;

gestion du traitement ; gestion quotidienne).

Enfin, Untas et ses collaborateur-rice-s (2009, 2012) ont élaboré un mod¢le systémique
et transactionnel des dyades en psychologie de la santé. A l'instar du modele TIM, les

auteur-rice's de cette modélisation souhaitaient ainsi ¢€largir et intégrer les approches
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précédentes en vue de le rendre plus intégratif (Figure 9). Premi¢rement, comme pour Berg et
Upchurch (2007), le modéle place la maladie (et par extension, le handicap) comme centre
névralgique de 1'ajustement. Deuxiémement, le mode¢le s'étend a d'autres types de dyades que
les couples : les relations pere-fille, frére-sceurs ou méme d’amiti€é peuvent ainsi étre
considérées. Trois unités se dégagent alors : le patient, le proche et la dyade, distinguant

clairement les caractéristiques et transactions propres a chaque individu et celles qui relévent

de la dyade.

Figure 9

Modeéle systemique et transactionnel de dyades en psychologie de la santé de Untas (2009)
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Cette approche permettrait donc de mieux comprendre les liens entre les antécédents,
les transactions, et les issues de santé d’une part, individuelles et, d’autres part, dyadiques.
Enfin, outre le fait d'intégrer la maladie et ses spécificités, le modele de Untas (2009) considére

¢galement d'autres variables dispositionnelles comme le contexte familial, médical et social,
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ainsi que la qualité relationnelle entre les membres de la dyade. Cependant, éprouver des
modeles de fonctionnement psychosocial d'une telle complexité requiert I'emploi de méthodes
statistiques robustes et spécifiquement adaptées. Dans la section suivante, nous présenterons
les récentes avancées en statistiques qui ont permis de mettre les modeles dyadiques a 1'épreuve

de données empiriques.

4.3. Modéles statistiques dyadiques novateurs

Dans les années 1970, David A. Kenny, éminent psychologue social américain, centre
ses travaux sur la psychologie des relations interpersonnelles. Déja a 1'époque, il soulignait
I'importance de développer des modeles statistiques pour comprendre les jeux d'influence
réciproques ayant cours dans les interactions entre deux personnes. Dans les années 1990, les
méthodes statistiques générales s'étant particuliecrement développées (e.g., analyses en piste
causales, modeles mixtes...), Kenny publie ses premiers travaux sur les analyses dyadiques et
¢tablit des lors sa réputation de pionnier dans ce domaine. En 2006, il a co-écrit avec Deborah
A. Kashy et William L. Cook un ouvrage de référence intitulé "Dyadic Data Analysis", dans
lequel il présente des techniques avancées d'analyse dyadique basés notamment sur des modéeles
d'effets mixtes, des modeles de croissance, et des modeles d'interdépendance. L'ouvrage est
structuré pour guider les chercheurs pas-a-pas a travers les étapes complexes de la planification
des ¢études, la collecte de données dyadiques, le choix de tests statistiques appropriées, et
l'interprétation des résultats. Il inclut aussi des discussions sur la manicre de traiter les
problémes comme la non-indépendance des observations, un enjeu clé dans les données

dyadiques.

Parmi les modé¢les issus de cet ouvrage, l'un des plus renommés et utilisés en

psychologie aujourd'hui est le Actor Partner Interdependance Model (APIM). Ce modele
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statistique repose sur le postulat communément reconnu par les théories de 1'équité (
), de l'engagement ( ), de la confiance (

), de l'interdépendance ( ) et de
l'attachement ( ), postulat selon lequel les attributs et les
comportements d'un partenaire peuvent influencer le fonctionnement de 'autre partenaire (et
vice versa). Deux composantes clés sont au coeur de la structure du modele : l'acteur et le
partenaire. De ces deux unités découlent ainsi des effets dits "acteurs" (i.e., effet direct d'une
variable X sur une variable Y chez la méme personne au sein de la dyade) et des effets dits
"partenaires" (i.e., effet croisé d'une variable X d'un partenaire sur une variable Y chez l'autre
partenaire de la dyade). Le schéma ci-dessous illustre la forme classique du modéle APIM (cf.

Figure 10).

Figure 10

Hllustration du modele APIM ou a est [’effet acteur et p [’effet partenaire

h 4

X1 a Y1 9

X5 = > Y, @

Bien que son origine soit liée aux grandes théories sur les relations amoureuses, il est désormais
établi que ce phénomene d'interdépendance se retrouve aussi dans d'autres types de relations

dyadiques, comme les amitiés et les relations professionnelles ( ).
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Une adaptation de ce modele a été proposée par Kenny et Ledermann (2010) pour tester
plus finement les variables dyadiques et leurs effets. Effectivement, des configurations d'effets
combinés avaient ét¢ mise en lumieres par Kenny et Cook (1999), et se sont avérées
particulierement pertinentes pour I'é¢tude des couples. Quatre patterns d'effets ont alors été
identifiés :

- modcle relationnel orienté vers I'acteur : effet acteur # 0 ; effet partenaire =0 ;
- modg¢le relationnel orienté vers le partenaire : effet acteur = 0 ; effet partenaire # 0 ;
- modg¢le relationnel orienté vers le couple : effet acteur = effet partenaire ;

- modcle relationnel de comparaison sociale : effet acteur + effet partenaire = 0.

Par ailleurs, le modéle a été¢ enrichi pour intégrer des éléments de médiation et de
modération, lui permettant ainsi d'expliquer de maniére plus précise la complexité des
interactions dyadiques. On retrouve ainsi le Actor-Partner Interdependence Moderation Model
(APIMoM ; ) et le Actor—Partner Interdependence Mediation Model
(APIMeM ; ), aussi appelé Actor—Partner Mediator Model (APMeM ;

). Ces extensions se révelent particulierement utiles pour explorer des
modeles structuraux plus complexes, et permettent notamment de s'appuyer sur l'approche
systémique et transactionnelle des dyades de Untas (2009) (pour plus de détail, voir Article 3).
La majorité¢ des études en santé utilisant le modele APIM ont été réalisées en oncologie et
principalement sur des couples. Elles ont permis de souligner les liens entre le vécu des deux

membres de la dyade en ce qui concerne la QdV et la détresse psychologique de ces couples

(
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Toutefois, une revue de la littérature publiée récemment par Weitkamp et ses
collaborateur-rice's (2021) est sortie du cadre du cancer, et a investigué les effets du coping
dyadique conjugal dans d'autres maladies chroniques (e.g., diabétes, arthrites rhumatoides,
VIH...), y compris une maladie rare, la mucoviscidose ( ). Dans l'ensemble,
l'ajustement dyadique a été associé a des résultats bénéfiques en termes de santé physique, de
bien-¢étre et de satisfaction relationnelle (

). Des effets différenciés ont été observés pour certaines maladies
chroniques, potentiellement en fonction de leurs caractéristiques spécifiques, telles que les
maladies a déclenchement précoce ( ), @ déclenchement soudain ou mettant
la vie en danger ( ). La seule étude portant sur
l'ajustement dyadique du couple dans le cas d'une maladie rare, la mucoviscidose, était de
design qualitatif. Elle a mis en évidence trois qualités dyadiques qui favorisent 1'ajustement du
couple : I'empathie mutuelle, la répartition des roles et la communication ouverte et directe sur
la maladie. Toutefois, le modele APIM (et ses variantes) n'a, & notre connaissance et a ce jour,
pas encore été appliqué a des dyades concernées par une maladie rare. C'est dans ce contexte

que la présente these, et le projet ALBIPSY, ont ét¢ menés.
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CHAPITRE 5

Prise en charge thérapeutique et accompagnement psychosocial

Comme nous l'avons expliqué dans les précédents chapitres, 1'albinisme, maladie rare et
sensorielle, requiert une approche holistique et adaptée a chaque individu. Ce chapitre explore
les multiples dimensions de cette prise en charge : les aides sociales et institutionnelles, le
soutien psychologique et éducatif, ainsi que l'appui des communautés de santé et des

associations.

5.1. Aides sociales et institutionnelles

La loi n® 2005-102 du 11 février 2005 a créé dans chaque département une Maison
Départementale des Personnes Handicapées (MDPH) instituant ainsi un guichet unique destiné
a faciliter I'accompagnement des personnes handicapées dans toutes les spheres de leur vie.
Cette mesure concerne des personnes de tout age et de toutes situations : des enfants en age
d’étre scolarisés jusqu'aux adultes souhaitant trouver une activité professionnelle (

). Les personnes atteintes d’albinisme peuvent déposer un dossier aupres de la MDPH de
leur département pour faire reconnaitre leur handicap. L'administration exige que l'altération
des capacités soit substantielle, selon les critéres définis par un guide-baréme (décret n° 2007-
1574 du 6 novembre 2007). Suite a la soumission d'un dossier a la MDPH, la Commission des
Droits et de I’Autonomie des Personnes Handicapées (CDAPH) évalue la situation et peut
octroyer des aides spécifiques pour la prise en charge des frais relatifs a I’albinisme de I’enfant,
notamment, 1'Allocation d’Education de I’Enfant Handicapé (AEEH), ou encore, la Prestation
de Compensation du Handicap (PCH). Les adultes concernés peuvent, quant a eux, demander
la reconnaissance de la qualité de travailleur handicapé (RQTH) et, sous certaines conditions,

1I’Allocation Adulte Handicapé (AAH).
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5.2. Accompagnement psychologique et psychoéducation

En France, des services spécialisés dans les handicaps sensoriels, comme les SESSAD
et en particulier les SAAAS, commencent déja a apporter un soutien interdisciplinaire aux
jeunes et familles concernées par I'albinisme, formant de plus en plus leurs professionnels aux
approches systémiques ( ). Par ailleurs, une équipe
hospitaliére de 1'hdpital Paris-Necker, en collaboration avec Genespoir, I'association francaise
dédiée a l'albinisme, a récemment initi¢ un programme d’ETP ( ). Adapté
a I'évolution des besoins des patients et de leurs familles, ce programme aborde les enjeux du
quotidien et offre un lieu d’échange pour les familles, favorisant le partage des expériences et

des solutions face aux obstacles rencontrés.

Par ailleurs, afin d'appréhender la QdV spécifique des personnes qui ont un albinisme
avec plus de précision, I'équipe hospitaliére du centre de référence de Bordeaux a développé un
auto-questionnaire de 20 items évaluant le fardeau per¢u de l'albinisme. Ce questionnaire
explore, entre autres, les inquiétudes concernant 1'avenir, les difficultés quotidiennes, ainsi que
les perceptions et ressentis relatifs a I'albinisme ( ). Cet outil de mesure
a d’ailleurs été intégré a notre protocole de recherche (pour plus de détails, voir la 3¢ section du

chapitre 6).

5.3. Aide communautaire et associations de patients

Au fil des années, plusieurs associations et collectifs se sont constitués pour soutenir les
personnes ayant un albinisme. Parmi elles, Genespoir, créée en 1995, est l'organisation la plus
reconnue en France. Elle a pour mission de fournir information, conseil et soutien aux individus

concernés et a leurs familles. Tres rapidement, Genespoir s'est développée dans le territoire en
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instituant des antennes régionales, notamment en Ile-de-France, dans les Hauts-de-France, en
Auvergne Rhone-Alpes ou encore dans les Pays de la Loire. Depuis sa création, 1’association
s’est également engagée dans la promotion de la recherche sur I'albinisme. En effet, dés 1998,
elle a contribué au premier programme de recherche sur I'albinisme en finangant une bourse de
these de trois ans destinés a un jeune chercheur ( ). Genespoir est également a
l'initiative d'action en faveur de I'amélioration des soins et a notamment participé a la création
d'une consultation multidisciplinaire en albinisme au CHU de Bordeaux, ou encore, en prenant
part a la rédaction du Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) (

) et a la création du programme d'ETP ( ). Cependant Genespoir
n'est pas la seule association sur le territoire a venir en aide aux personnes ayant un albinisme
et a leur famille. En effet, les associations de malvoyance comme I'Union Nationale des
Aveugles et Déficients Visuels (UNADEV) ou encore I'Association Valentin Haiiy s'appuyent
sur une présence historiquement plus longue sur le territoire francais et offrent également leur

soutien aux personnes atteintes d'albinisme.

I1 est donc essentiel de renforcer ces dispositifs d'accompagnement et de soutien, afin
de répondre de maniére toujours plus adaptée et efficace aux besoins des PAA et de leurs
familles. Cependant, actuellement, nous manquons d'informations sur ce qui fonctionne le
mieux en termes d'interventions psychosociales, et n'avons que peu de pistes sérieuses pour
créer des interventions adaptées a cette population. Dans ce contexte, il apparait essentiel
d'explorer le vécu des PAA pour comprendre leurs difficultés, besoins, ressources et stratégies
d'adaptation. Cela permettrait de proposer un accompagnement plus adapté (et peut-&tre méme,

révélerait la nécessité d’élaborer des interventions spécifiques a leurs besoins).
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CHAPITRE 6
Présentation générale du projet ALBIPSY

La présente thése s'inscrit dans le cadre d'un projet "clé en main", élaboré par le Pr.
Bruno Quintard, le Dr Yaél Saada et le Dr. Khaled Ezzedine, avec le soutien de 1’ Association
frangaise des albinismes Genespoir, projet financé par la Fondation des Maladies Rares (FMR).
Ce projet, intitulé ALBIPSY, est disponible a I’Annexe 5. Nous consacrerons les sections
suivantes a I'historique de la conception et de la mise en ceuvre du projet de recherche. Nous
traiterons ensuite des €carts entre les objectifs initiaux du projet et ceux spécifiques a cette

theése. Enfin, nous présenterons la méthode initialement fixée au démarrage de I'étude.

6.1. Historique de la réalisation du projet

Le projet ALBIPSY, qui a motivé ce travail de thése, nait de la réponse au sixiéme appel
a projets de recherche 2018 « Sciences humaines et sociales & maladies rares » de la Fondation
Maladies Rares (FMR), en collaboration avec la Caisse Nationale de Solidarité pour
I’ Autonomie (CNSA). Ce projet qui visait a réaliser une recherche psychosociale sur I'albinisme
a ¢été retenu fin décembre 2018, et s’est vu allouer un budget initial de 100.000€, permettant
d’envisager le recrutement d’un post-doctorante (Dr. Yaél Saada). Finalement, la FMR annonce
que le financement prévu pour la recherche ALBIPSY serait réduit de 25% du fait de restrictions
budgétaires, pour un montant total de 75 000 €. Cette nouvelle enveloppe budgétaire ne
permettant plus le recrutement de la post-doctorante initialement pressentie, Bruno Quintard a
obtenu de la FMR la possibilité¢ de recruter un-e psychologue qui pourrait I’aider a porter ce
projet dans le cadre d’une thése. Ainsi, fin septembre 2019, Hugo Fournier, fraichement

diplomé d'un Master de psychologie clinique de la santé, est recruté pour travailler sur le projet
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ALBIPSY, et il s'inscrit comme doctorant a 1'Ecole Doctorale de Sociétés, Politique, Santé

Publique (EDSP2) de I’Université¢ de Bordeaux (UB).

Trés rapidement, un comité de pilotage (COPIL) d'ALBIPSY a été constitué,
comprenant 10 membres dont certains avaient préalablement participé a la construction du
projet :

- Pr. Bruno Quintard, investigateur principal du projet et enseignant-chercheur a
I'Université de Bordeaux (rattaché initialement a I'Equipe HACS, INSERM UMR 1219,
UB ; puis au Laboratoire de psychologie UR4139) ;

- Mr. Hugo Fournier, Psychologue et doctorant en psychologie (rattaché initialement a
I'Equipe HACS, INSERM UMR 1219, UB; puis au Laboratoire de psychologie
UR4139) ;

- Dr. Yaél Saada, docteure en psychologie de la santé et post-doctorante pressentie pour
mener le projet ALBIPSY (¢galement rattachée a 1'équipe HACS) ;

- Dr. Fanny Morice-Picard, médecin dermatologue et généticienne au Centre de
Référence des Maladies Rares de la Peau (CRMRP) du CHU de Bordeaux ;

- Pr. Benoit Arveiler, médecin généticien au CHU de Bordeaux, notamment Service de
Génétique Meédicale (rattach¢ au Laboratoire Maladies Rares - Génétique et
Meétabolisme, INSERM U1211, UB) ;

- Pr. Khaled Ezzedine, médecin dermatologue a I'Hopital Henri-Mondor de Paris (APHP)
(rattaché au I'équipe EREN, INSERM U1153/INRA U1125, Univ. Paris 13) ;

- Pr. Smail Hadj-Rabia, médecin dermatologue co-responsable du centre de Maladies

Rares Génétiques a Expression Cutanée (MAGEC) de Paris-Necker ;
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- Mr. Antoine Gliksohn, chargé des relations internationales au sein de l'association
francaise des albinismes Genespoir, puis directeur exécutif de Global Alliance Albinism
(GAA);

- Mme Béatrice Jouanne, présidente de 'association francaise des albinismes Genespoir ;

- Mr. Nicolas Andreu, assistant de recherche clinique (ARC) au Centre de Référence des
Maladies Rares de la Peau (CRMRP) du CHU de Bordeaux.

Cette équipe interdisciplinaire se réunira pour la premicre fois en janvier 2019, puis

réguliérement jusqu’en 2023.

Apres de nombreux allers-retours avec le Délégué a la Protection des Données (DPD)
de I'Université de Bordeaux, la conformité du projet ALBIPSY avec le Réglement Général sur
la Protection des Données (RGPD) est validée en février 2020. La convention permettant de
démarrer officiellement la recherche est signée le 4 mars 2020 et Hugo Fournier intégre

officiellement le COPIL le 9 avril 2020.

Les inclusions commencent alors officiellement le 18 septembre 2020 et se terminent le
28 février 2023, au bout de 2 ans et 5 mois. Le temps des inclusions a été particuliérement long
en raison des difficultés rencontrées par les chercheurs a recruter de nouvelles dyades, du fait,
notamment, de la rareté de l'affection et des critéres d'inclusion (nous y reviendrons plus en
détail dans 1'Article 3 et la Discussion générale). Cette durée d'inclusion a également été permise
grace a la prolongation de la convention de recherche avec la FMR, de juin 2022 a février 2023,
permettant ainsi d'accroitre nos chances de recruter plus de participant-e-s.

La derniere année de these (2023-2024), consacrée a I'analyse des données, a été réalisée
dans le cadre d’un contrat d'Attaché Temporaire d'Enseignement et de Recherche (ATER) au

sein de ['UB.
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6.2. Objectifs initiaux d’ALBIPSY / objectifs de la thése

Les objectifs exploratoires initialement définis lors de I'acceptation du projet de

recherche par la Fondation Maladie Rare (FMR) étaient articulés autour de trois sous-systémes

du modgele éco-systémique de Bronfenbrenner (1986), correspondant a trois niveaux d'analyse :

a)

b)

Au niveau individuel (ontosystéme), pour chaque membre de la dyade familiale

considéré séparément : explorer les diverses conséquences psychosociales de

l'albinisme (en termes de QdV et d’état émotionnel) tant pour la personne ayant un

albinisme (PAA) que pour ses proches (i.e., parent ou conjoint-e). L'analyse consistait

¢galement en l'identification des déterminants contextuels (e.g., facteurs

sociodémographiques, événements de vie, phénotype clinique), ainsi que des

déterminants personnels (i.e., variables psychologiques) de 1’ajustement a 1’albinisme.

Au niveau dyadique (mésosystéme) :

- Evaluer I'adéquation relative au vécu de l'affection entre les PAA et leur proche
désigné (parent ou conjoint-e) ;

- Examiner les influences réciproques du vécu de la maladie de chacun des deux
partenaires sur le vécu de 1’autre ;

- Comparer la stigmatisation telle que percue par les PAA a celle dont leurs proches
la pergoivent.

Au niveau des aidants non-familiaux (i.e., soignant-e-s, membres actifs d’une

association de patients) (exosysteme) : évaluer la congruence des modalités

d’intervention proposées avec les besoins et attentes spécifiques des PAA et de leur

proche, puis en apprécier I'impact sur leur ajustement dyadique respectif et sur leur QdV.

Pour plus d'informations, nous invitons le lecteur a consultez le projet initial d'ALBIPSY

présenté a I’Annexe 5.
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Pour cette thése, nous nous sommes essentiellement focalisés sur les objectifs individuels et
dyadiques de la recherche ALBIPSY, c'est-a-dire :
1) Explorer le vécu des personnes ayant un albinisme et celui de leur entourage proche

(i.e., parents ou conjoint-e) ;

2) Déterminer dans quelle mesure l'ajustement dyadique avec un proche significatif
contribue au maintien d'une bonne QdV.

Pour y répondre, deux études ont été réalisées et seront présentées dans ce manuscrit,
chacune sous la forme d’un article : tout d'abord une étude qualitative fondée sur I’analyse de
contenu d’entretiens menés auprés de neuf dyades de personnes adultes avec un albinisme et
d'un de leurs parents (Article 2) ; puis, une étude quantitative corrélationnelle couvrant
l'ensemble des dyades (N=38) et dont les données ont fait I’objet d’une analyse en modélisation

par équations structurales, selon une approche bayésienne (Article 3).

6.3. Une méthode mixte quali-quantitative ambitieuse

La méthodologie adoptée dans le cadre de la recherche ALBIPSY est de nature
exploratoire, transversale et mixte, combinant approches qualitative et quantitative.

Sur le plan qualitatif, il était initialement prévu que 30 dyades familiales soient recrutées
(réparties idéalement entre 15 dyades conjugales et 15 dyades composées dune PAA et d'un de
ses parents). Par ailleurs, 15 professionnels médicaux et 15 auteur-rice's associatif-ve-s
devaient étre inclus-e-s. Le détail de la méthode de recueil pour la partie qualitative est détaillé
dans I’article 2 (et les grilles d’entretiens sont disponibles a I’ Annexe 8).

Sur le plan quantitatif, il était initialement prévu que 150 dyades soient recrutées
(réparties idéalement entre 75 dyades conjugales et 75 dyades composées dune PAA et d'un de
ses parents) et complétent la procédure quantitative via un formulaire en ligne. Parmi les

instruments de mesure intégrés dans le formulaire, huit échelles et questionnaires auto-
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administrés ont été¢ considérés et/ou utilisés pour les analyses dyadiques : le Quality of

Relationship Inventory (QRI; ), le Dyadic
Coping Inventory (DCI ; ), la Hospital Anxiety-
Depression Scale (HADS ; ), le Brief Iliness
Perception Questionnaire (BIPQ ; ), le Questionnaire de Soutien Social
Percu (QSSP ; ), le Stigma Consciousness Questionnaire (SCQ ;

), le WHOQOL-Bref ) pour mesurer la QdV générale ainsi qu'un

questionnaire spécifiquement construit pour recueillir les données sociodémographiques et de
santé. Tous ces outils sont présentés en détail dans la section "Méthode" de 1'Article 3 et dans
le projet initial (cf. Annexe 5). D'autres échelles ont également été utilisées dans le protocole
quantitatif, mais n'ont pas fait l'objet d'analyses inférentielles dyadiques approfondies. Il
s'agissait du Questionnaire d'Image du Corps (QIC ;

), 1'échelle de Burden of Albinism (BoA ; ) ainsi qu'un
questionnaire d'événements de vie marquants spécialement congu pour 1'étude. Ces instruments

sont présentés en détail dans le projet initial (cf. Annexe 5).

Afin d’apprécier la fidélité des instruments utilisés au cours de cette étude, nous avons
examiné la cohérence interne de chaque échelle et sous-échelle. Les coefficients alpha de
Cronbach ont été calculés pour chaque outil et sont détaillées dans le tableau 7 ci-apres. La
derniere colonne de ce tableau indique l'intervalle de confiance a 95% pour chaque alpha,
calculé selon la méthode de Duhachek, dans le cas ou les données seraient dépendantes entre
elles.

Globalement, la plupart des échelles présentent un alpha de Cronbach acceptable, voire
bon (>0.70). Le seul outil qui semble moins satisfaisant est le BIPQ, avec un alpha standardisé

de 0.53 pour le score global. En accord avec les recommandations de Broadbent et ses
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Tableau 7

Consistance interne de toutes les échelles et sous-échelles utilisées (N = 98)

Variables Echelles Alpha brut Alpha Intervalles de confiance
standardisé Duhachek (95%)

Soutien Social — personnes disponibles QSSP 0.92 0.92 0.90:0.94
Soutien Social — satisfaction QSSP 0.95 0.95 0.93:0.96
Perception de la maladie — score total BIPQ 0.54 0.54 0.41:0.68
Perception de la maladie — cognitive BIPQ 0.30 0.34 0.08 : 0.51
Perception de la maladie — émotionnel BIPQ 0.71 0.71 0.59:0.82
Satisfaction Corporelle QIC 0.81 0.81 0.75:0.86
Conscience du Stigma — score total SCQ 0.77 0.78 0.70 : 0.84
Conscience du Stigma — interactions SCQ 0.76 0.76 0.68:0.83
Conscience du Stigma — généralités SCQ 0.57 0.58 0.43:0.70
Qualité de la Relation — score total QRI 0.89 0.90 0.86:0.92
Qualité de la Relation — disponibilité QRI 0.79 0.79 0.73: 0.85
Qualité de la Relation — intensité QRI 0.68 0.72 0.59:0.78
Qualité de la Relation — conflits (inverse) QRI 0.86 0.86 0.82:0.90
Coping Dyadique — score total DCI 0.90 0.90 0.88:0.93
Coping Dyadique — commun DCI 0.70 0.72 0.62:0.79
Coping Dyadique — par soi-méme (m) DCI 0.79 0.80 0.73:0.85
Communication autour du stress (m) DCI 0.81 0.81 0.74 : 0.87
Coping de soutien (m) DCI 0.84 0.85 0.79 :0.89
Coping négatif (m) (inverse) DCI 0.75 0.75 0.67 :0.83
Coping par délégation (m) DCI 0.79 0.79 0.71:0.87
Coping Dyadique — par le proche (p) DCI 0.79 0.79 0.73:0.85
Communication autour du stress (p) DCI 0.76 0.76 0.69 : 0.84
Coping de soutien (p) DCI 0.88 0.88 0.84:0.92
Coping négatif (p) (inverse) DCI 0.66 0.68 0.56 :0.77
Coping par délégation (p) DCI 0.83 0.83 0.76 : 0.90
Coping Dyadique — auto-évaluation DCI 0.91 0.91 0.88:0.95
Etat Anxio-dépressif HADS 0.84 0.84 0.79:0.88
Niveau d’anxiété HADS 0.79 0.81 0.73:0.86
Niveau de dépressivité HADS 0.72 0.73 0.64 :0.81
Qualité de Vie — score total WHOQOL-Bref 0.90 0.91 0.87:0.93
Qualité de Vie — physique WHOQOL-Bref 0.66 0.68 0.55:0.76
Qualité de Vie — psychologique WHOQOL-Bref 0.75 0.79 0.67:0.83
Qualité de Vie — relationnelle WHOQOL-Bref 0.68 0.69 0.57:0.79
Qualité de Vie — environnementale WHOQOL-Bref 0.78 0.78 0.71:0.85
Fardeau de I’Albinisme — score total BoA 0.87 0.87 0.83:0.91
FdA — vivre avec 1’albinisme BoA 0.75 0.75 0.67:0.82
FdA — peur de I’avenir BoA 0.83 0.84 0.78 : 0.89
FdA - vie quotidienne BoA 0.68 0.75 0.58:0.78
FdA — résilience BoA 0.52 0.53 0.36: 0.69
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collaborateurs (2015, 2006), nous avons subdivisé¢ le score total a cet instrument en deux sous-
scores distincts : les représentations cognitives de la maladie et les représentations
émotionnelles de la maladie. La dimension émotionnelle affiche une cohérence interne
acceptable (alpha std = 0.72), tandis que la dimension cognitive est en deca des seuils
recommandés (alpha std = 0.32). Une révision de l'outil pour 'adapter spécifiquement au
contexte de I'albinisme serait judicieuse. Par ailleurs, il convient de noter que les sous-échelles
du Burden of Albinism affichent des niveaux de cohérence interne légeérement inférieurs par
rapport aux autres échelles. Cela peut s'expliquer par le fait que seuls les PAA ont répondu a ce

questionnaire, ce qui a réduit la taille de I'échantillon.

Concernant le traitement des données, nous ne présenterons ici que la méthode utilisée
pour les analyses comparatives issues des données individuelles quantitatives. En effet, la
méthode pour le traitement des données qualitatives est détaillée dans 1'Article 2, et celle
relative aux données quantitatives dyadiques, dans 1'Article 3.

Nous avons comparé les scores moyens obtenus par différents groupes : les personnes
avec albinisme (PAA), leurs partenaires de vie, ainsi que les parents d'enfants atteints, en
distinguant ceux ayant des enfants de plus de 18 ans de ceux ayant des enfants de moins de 18
ans. Trois proches issus de la famille d'origine ont été exclus des analyses comparatives, car ils
n’étaient ni des parents, ni des partenaires de vie (i.e. 2 enfants de parent ayant un albinisme ;
1 cousine d’une jeune adulte ayant un albinisme).

Conformément aux recommandations de Broc et Faury (2016), nous avons tout d'abord
procédé a la vérification de la normalité des distributions et de 'homoscédasticité des variances
avant de mener toute analyse statistique. Une fois ces conditions d'application vérifiées, nous
avons réalisé des analyses de variances (ANOVA) pour tester les différences entre les moyennes

des groupes. Nous avons parfois complété ces analyses par un test post hoc de Tukey HSD afin
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de comparer les variables 2 a 2 quand celles-ci n'étaient pas dichotomiques. Il est a noter que
méme en présence de distributions non normales, nous avons choisi de maintenir 'utilisation
de tests paramétriques compte tenu de leur robustesse, comme souligné par divers auteurs
( ). Dans le cas ou les distributions présentaient une
forte non-normalité, nous avons procédé a leur transformation en utilisant une fonction
spécifique sous R pour normaliser les données avant d'effectuer les ANOVA. Toutefois, bien
que la normalisation des données puisse améliorer l'application des modéles statistiques (

), il s'agit tout de méme d'une transformation des données qui éloigne nos analyses
de la réalité des scores obtenus. Il conviendra donc faire preuve de prudence et de discernement

lors de l'interprétation des résultats.

Au regard des ¢éléments annoncés plus haut qui préfigurent nos résultats, un décalage
important est observé entre les ambitions du projet initial, et les données effectivement obtenues
et traitées. Ce décalage s'explique par les nombreuses contraintes de terrain auxquelles I'équipe
de recherche a été confrontée durant toute la réalisation du projet. En conséquence, nos objectifs
initiaux ont da €tre revus a la baisse et nos analyses ont da étre repensées. Tous les écarts,
changements et réajustements réalisés au cours de cette ¢tude sont exhaustivement détaillés

dans le bilan scientifique final d'ALBIPSY a I’ Annexe 6.
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CHAPITRE 7

Présentation des résultats

Les sections qui suivent sont consacrées a la présentation des résultats recueillies lors
de 1'é¢tude ALBIPSY. Dans un premier temps, nous présenterons les données qualitatives, en
particulier les résultats issus des analyses de contenu thématiques réalisées sur des dyades de
neuf personnes avec albinisme et I'un de leurs parents. Dans un deuxiéme temps, nous
présenterons les données quantitatives en mettant en avant certains résultats issus de nos
analyses comparatives. Enfin, nous détaillerons les résultats obtenus a partir de nos analyses

dyadiques réalisées avec le modéle APIMeM ( ).

7.1. Résultats qualitatifs

7.1.1. Description de I’échantillon qualitatif

A T’issue de la recherche, 109 personnes avaient réalisé un entretien avec le chercheur-
psychologue de I'étude : 49 personnes avec un albinisme (PAA) et 60 proches significatifs. Au
final, apres application des critéres d'inclusion et d'exclusion, I'échantillon était composé de 21
dyades, totalisant 42 participant-e-s et comprenant 21 personnes avec un albinisme (PAA), 9
parents et 12 partenaires de vie affiliés. Sur I'ensemble des participant-e-s inclus-e-s, 26 étaient
des femmes, dont 16 avaient un albinisme et 10 étaient des proches significatifs (2 partenaires
de vie et 8 meres). Les hommes représentaient 16 participants, dont 5 étaient concernés par
l'albinisme et 11 étaient des proches significatifs (10 partenaires de vie et un pere). Le détail de
toute la procédure d’inclusion pour le volet qualitatif est illustré dans le diagramme de flux

présenté ci-dessous.
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Figure 11

Diagramme du processus d’inclusion des dyades pour le protocole qualitatif

PAA qui ont consenti &

Proches qui ont consenti &
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Concernant les 12 dyades conjugales, tous les couples représentés étaient hétérosexuels,

avec une égale répartition de femmes et d'hommes (12 de chaque). Les PAA étaient

majoritairement des femmes (10/12) tandis que les partenaires de vie étaient majoritairement

des hommes (10/12). Parmi ces 12 couples, huit étaient mariés, deux étaient Pacsés, un couple

¢tait fiancé, et le dernier vivait en concubinage. L'dge moyen des PAAs sur cet échantillon de

couples ¢était de 45,5 ans (étendue : 25-73 ans) et pour leur partenaire, il était de 44,83 (étendue :

27-70 ans). La majorité des couples étaient actifs professionnellement, avec chaque partenaire

en emploi, a ’exception de deux couples retraités et d'un couple ou l'une est stagiaire et 1'autre

sans emploi. Le tableau ci-dessous présente les caractéristiques principales de chaque dyade

conjugale.
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Tableau 8

Description des dyades partenaires de vie incluses pour l'analyse qualitative.

Dyade n® PAA Dyade Parent

Age Genre  Activit¢  Type de relation Age Genre Activité

003-1 41 F Salariée  Fiancés 27 H Salarié
010-2 57 F Salariée = Mariés 62 H Salarié
012-3 25 F Salariée = Mariés 33 H Salarié
013-4 29 F Salariée  Mariés 29 H Salarié
017-5 49 F Salarié¢e = Mariés 51 H Salarié
019-6 44 F Stagiaire Concubinage 29 H Sans emploi
024-7 41 F Salariée = Mariés 46 H Salarié
025-8 73 H Retraite ~ Mariés 70 F Retraite
028-9 64 H Retraite ~ Mariés 67 F Retraite
031-10 50 F Salariée  Mariés 54 H Salarié
039-11 41 F Salariée  Pacs 40 H Salarié
041-12 32 F Salariée  Pacs 30 H Salarié

Notes. F = Femme ; H= Homme

Concernant les 9 dyades de PAA accompagnées de 1’un de leurs parents, 1’échantillon

est décrit de maniere détaillée dans 1’ Article 2 présenté dans la section suivante.

174



7.1.2. Le vécu de I’albinisme dans les familles : une étude qualitative sur neuf

dyades parent-enfant (Article 2)

L'objectif de cette étude était de dresser une premicre vue d'ensemble du vécu de
l'albinisme en France, tout en considérant I'expérience des parents. Cette exploration visait
¢galement a mettre en lumicre les enjeux dyadiques potentiellement associé a 1'ajustement du
handicap. Nous avons priorisé I'analyse de ce type de relation car nous souhaitions comprendre
ce qu'il se jouait dans les familles d'origine avant d'investiguer les dynamiques dyadiques du
couple. En raison de contraintes de temps, nous n'avons pas pu terminer l'analyse des entretiens
issues de dyades conjugales, et ceux-ci ne seront donc pas détaillés dans cette these.

La encore, pour rendre la lecture plus facile, voici la version frangaise de 1’article (dont
la traduction a été assistée par le modele de langage GPT-4) que nous avons publié¢ dans une

revue anglo-saxonne. La version originale de cet article est accessible a I’ Annexe 7.
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Résumé

Contexte : A ce jour, peu de recherches sur les implications psychosociales de I'albinisme
ont été menées en France et une exploration du vécu de l'albinisme pourrait étre bénéfique
pour mieux comprendre cette affection. L'objectif de cette étude était d'examiner comment
les personnes frangaises atteintes d'albinisme et leurs parents vivent avec et s'y adaptent dans

tous les domaines de leur vie.

Méthode : Des entretiens téléphoniques semi-structurés ont été menés avec 9 dyades parent-
enfant, chaque participant séparément. Les participants ont été recrutés par échantillonnage
de convenance, grace aux efforts conjoints d'une association de patients (Genespoir) et des
équipes médicales partenaires impliquées dans le projet. Les dyades dans lesquelles I'individu
atteint d'albinisme présentait une quelconque comorbidité ont été exclues. Les entretiens ont
ensuite €té retranscrits et soumis a une analyse thématique approfondie. Deux livrets de
codage ont été construits de maniére symétrique : 1'un pour les personnes atteintes d'albinisme

; l'autre pour leurs parents. Ils ont finalement été fusionnés a la fin de I'étape de codage.

Résultats : Quatre grandes catégories ont été identifiées : les perceptions personnelles et les
représentations sociales de l'albinisme, les difficultés et obstacles rencontrés par les
personnes atteintes d'albinisme, les ressources et facilitateurs, ainsi que l'importance du
fonctionnement parent-enfant. Les résultats ont indiqué que les expériences de stigmatisation
pendant 1'enfance et 1'adolescence sont courantes, et que les personnes ayant un albinisme
peuvent avoir des difficultés pour s'adapter a certains obstacles liés a leur déficience visuelle
(par exemple, l'incapacité de conduire une voiture, la fatigue oculaire...). Les parents sont
apparus comme la principale source de soutien pour les personnes affectées tout au long de
leur développement. Bien que des systémes de soutien externe existent pour les aider dans
différents aspects de leur vie, certains s'appuient principalement sur leurs propres ressources

personnelles pour faire face.

Conclusions : Cette recherche souligne I'importance d'une approche systémique et
transdisciplinaire pour s'assurer que les familles recoivent le soutien qui répond le mieux a

leurs besoins.
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Contexte

L'albinisme désigne un ensemble de maladies génétiques rares caractérisées
principalement par une déficience visuelle et un phénotype d'’hypopigmentation variable.
L'absence ou la diminution de pigmentation peut affecter la peau, les cheveux et les yeux,
formant ainsi l'albinisme oculo-cutané, ou bien se limiter uniquement a ['atteinte
ophtalmologique, appelée albinisme oculaire. Il existe également des formes syndromiques
encore plus rares, telles que le Syndrome de Hermansky—Pudlak et le Syndrome de Chediak—
Higashi, caractérisées par des phénotypes plus séveres touchant d’autres parties de I’organisme
en plus des cellules pigmentaires ( ). De nouveaux genes associés a
l'albinisme ont récemment été découverts, aussi bien dans les formes oculo-cutanées que
syndromiques ( ). Ainsi, l'albinisme et ses nombreuses formes ont
fait I'objet de recherches approfondies en génétique (

), mais les études psychologiques sur l'expérience de vie avec l'albinisme restent
assez limitées, et les résultats souvent non généralisables ( ).
De plus, bon nombre des articles sur l'albinisme se présentent sous la forme d'essais, de
témoignages ou de plaidoyers et traitent principalement de la situation des personnes ayant un
albinisme en Afrique (

). Sur le continent africain, les PAA sont la cible de discriminations violentes liées
a de multiples préjugés et superstitions ( ), ce
qui peut affecter les relations des jeunes PAA avec les membres de leur famille (
). Néanmoins, plusieurs études se sont également penchées sur le vécu des jeunes PAA
en termes d'éducation (
), de fonctionnement social ( ),
et de concept de soi ( ), concluant que ces trois dimensions peuvent étre largement

affectés par la stigmatisation a laquelle elles sont confrontées. La derniére décennie a vu une
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quantité importante de recherches émerger dans le domaine de la psychologie de la santé

concernant les adultes atteints d'albinisme, notamment en Afrique (cf. Article 1 ;

).

En France, actuellement, deux études en psychologie seulement ont été menées sur cette
population, a savoir la construction d'un questionnaire pour évaluer le Fardeau de 1'Albinisme
( ) et le développement d'un programme d'ETP pour les familles des
PAA ( ). Les roles et les implications des familles dans 1'ajustement face a
une problématique de santé ont été largement étudiés dans le contexte du handicap ou de la
maladie chronique (

), mais il existe trés peu de données sur le vécu des PAA et encore moins sur celui de leurs
proches. La famille est un systéme complexe et ouvert visant a maintenir un équilibre entre
stabilité et changement a travers des processus continus de co-construction parmi ses différents
membres, mettant en lumiére l'interdépendance entre les cycles de vie de l'individu et de la
famille ( ). Bien que de nombreuses études
aient investigué¢ le fonctionnement global des familles dans divers contextes, la tache reste
difficile en raison de la complexité des dynamiques familiales et des facteurs environnementaux
qui les influencent ( ).

Pour simplifier une analyse aussi complexe, des chercheur-euse's ont choisi de se
concentrer uniquement sur des dyades familiales spécifiques. Bodenmann (1997) a
conceptualisé le coping dyadique comme un processus interactif entre les deux membres d'une
dyade visant a s'entraider a faire face au stress quotidien, en adoptant des stratégies conjointes
ou en offrant un soutien émotionnel et pratique a leur partenaire. Plusieurs autres auteur-rice-s
ont suivi son chemin en opérationnalisant le concept a travers la construction de divers outils

d'évaluation du coping dyadique ( ) et des
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analyses statistiques ( ). Ainsi, plusieurs études
ont mis en lumicre la nature protectrice de ce coping dyadique ( ),y

compris son impact favorable sur la QdV et I’état émotionnel de chaque partenaire (

).

Pour établir les objectifs de recherche et guider la construction des grilles d'entretien,
nous nous sommes appuyés sur la "Théorie des Systémes Ecologiques" développée par
Bronfenbrenner (1979, 1986). Cette théorie présente une approche scientifique pour étudier le
développement tout au long de la vie, mettant en avant l'interrelation des différents processus
de développement : cognitifs, sociaux et biologiques. Selon ce modé¢le, nous avons cherché a
explorer les expériences individuelles et partagées de 1'albinisme au sein des dyades parentales

et des adultes atteints d'albinisme, en définissant les objectifs spécifiques suivants :

Explorer les perceptions et les compréhensions des PAA et de leurs parents sur

l'albinisme.

- Interroger les perceptions et les roles des professionnels de santé, des associations, et des
organismes institutionnels en France en termes de soutien et d'orientation pour
l'albinisme.

- Comprendre comment les PAA ont grandi avec l'albinisme et identifier les difficultés
associées a chaque étape de leur développement.

- Examiner les stratégies d'ajustement quotidiennes utilisées par les PAA pour faire face a
leur albinisme.

- Analyser la nature des interactions entre les PAA et leurs parents, en mettant I'accent sur

I’implication parentale a la gestion de I’albinisme.
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Meéthode

I1 s’agit d’une recherche qualitative basée sur des entretiens semi-dirigés, dans un design
exploratoire (sans hypothéses de recherche a priori), transversal (un seul temps de mesure) et

rétrospectif (rappel d’événements et/ou d’expériences passées).

Participants

L'étude comprenait neuf dyades parent-enfant répondant aux critéres d'inclusion. Pour
participer a 1'é¢tude, les participant-e-s devaient étre atteints d'albinisme, quelle que soit sa
forme, avoir plus de 18 ans et ne présenter aucune comorbidité mentale ou physique. Les PAA
devaient également participer avec l'un de leurs parents (également sans aucune comorbidité
physique ou mentale). Les participant-e-s ont été sélectionnés par échantillonnage de
convenance dans le cadre d'une étude mixte plus large (ALBIPSY). La recherche a été diffusée
par divers moyens afin de maximiser nos chances de recruter un nombre suffisant de dyades
(e.g., diffusion sur le site officiel de l'Association Frangaise de 1'Albinisme Genespoir ;
affichage de posters dans des centres spécifiques ; envoi d'e-mails a des listes de patients
spécifiques ; présentation aux patients et aux familles lors des consultations). Ensuite, les
participant-e-s intéressé-e-s par 1'étude ont eu acces a un formulaire de consentement en ligne
ou ils pouvaient donner leur accord et fournir leurs coordonnées pour que nous puissions les
contacter. Le processus de recrutement impliquait d'abord de contacter la PAA volontaire, qui
fournissait ensuite les coordonnées de leur parent aprés avoir obtenu leur consentement.
L'enquéteur contactait ensuite le parent (par e-mail ou téléphone) pour expliquer la recherche
et confirmer leur participation.

Cette recherche n'a pas été soumise a lI'examen d'un comité d'éthique, car elle a été
évaluée comme étant en dehors du champ d'application de la loi Jardé par un comité

universitaire (cf. Annexe 8). Ainsi, afin de respecter les exigences éthiques pour toute recherche
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impliquant des personnes humaines, les participant-e-s ont été¢ invité-e-s a signer un formulaire
de consentement éclairé apres avoir pris connaissance d'une fiche d'information détaillant les
objectifs, les problématiques et les procédures de I'é¢tude, ainsi que leurs droits de se retirer de
1'é¢tude, d'accéder a leurs données et de les modifier, avec la garantie de préserver leur anonymat
(conformément au Reéglement général sur la protection des données en Europe). Dans le cadre

de cette étude, aucun participant n'a souhaité exercer ces droits.

Procédure

Bien que 1'é¢tude actuelle ait ét¢ menée par I'Université de Bordeaux, l'ensemble du
protocole de recherche a été numérisé afin de surmonter les contraintes liées a la distance
géographique de certain-e-s participant-e-s. Les entretiens ont été menés par le premier auteur
(HF) de septembre 2020 a décembre 2021, en utilisant un guide d'entretien semi-structuré. Ils
ont exploré les problémes de préoccupation et les expériences de vie dans différents domaines
tels que 1'éducation, le suivi médical, la vie quotidienne, les représentations de la maladie, les
relations avec les institutions, la famille et le fonctionnement dyadique, les interactions sociales,
et le stigma / discriminations (les guides d’entretien sont disponibles Annexe 9). Le guide
d'entretien pour les PAA a été élaboré en premier, suivi du guide d'entretien des parents, en
miroir du premier guide.

Les entretiens ont ¢été réalisés par téléphone ou vidéoconférence et enregistrés
directement sur le logiciel open-source Audacity. La durée moyenne des entretiens était de 43
minutes et 4 secondes (plage : 27'10 - 68'36). Les entretiens ont été transcrits manuellement ou
avec l'aide d'un modéle d'apprentissage automatique ("Whisper" par OpenAl) avec 1'assistance

du quatrieme auteur (MP) pour faciliter le travail de retranscription.
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Analyse des données

Le contenu des entretiens a été analysé en appliquant les principes de I'analyse de
contenu thématique ( ). Pour élaborer une structure thématique a
priori, les deux premiers entretiens de chaque catégorie de participant-e-s (parent et PAA) ont
¢été analysés en détail et en double aveugle avec le deuxieme auteur (MH). Les deux analystes
ont ensuite fusionné leurs arbres thématiques pour proposer une structure optimale sous la
supervision du dernier auteur (BQ). Le premier auteur a ensuite conduit une analyse
séquentielle des entretiens restants en se basant sur cette structure a priori.

Conformément aux recommandations de O'Connor et Joffe (2020), I'accord inter-juge a
¢té calculé via le recodage de trois entretiens avec des PAA et de deux entretiens avec des
parents par le troisiéme auteur (CG). Les Kappa de Cohen moyens étaient respectivement de
0,91 et 0,78, indiquant un bon degré d'accord inter-juge pour les deux groupes. La saturation
thématique a été atteinte apreés le codage de la neuviéme dyade et aucun nouveau théme
significatif n'est apparu une fois que le sixiéme entretien a été¢ codé pour chaque groupe (

). Compte tenu de
l'exhaustivité des thémes abordés, la synthese et la mise en forme des résultats ont été discutées
par les premiers et derniers auteurs (HF & BQ) pour rendre la présentation des données le plus
clairement possible. Pour faciliter ce processus, seuls les thémes rapportés par plus de trois
participant-e-s ont été présentés dans la section des résultats. Chaque fois qu'un théme est
principalement exprimé soit par les PAA soit par les parents, cette distinction sera explicitement
indiquée dans le texte. Sinon, cela indique que le théme a été abord¢ par les deux groupes dans

une mesure similaire.
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Résultats

L'échantillon était composé de 18 participant-e-s (neuf enfants d’age adulte atteints
d'albinisme, neuf parents affiliés), majoritairement de 14 femmes et quatre hommes (voir
Tableau 1). L'échantillon incluait cinqg dyades mere-fille, trois dyades mere-fils, et une dyade
pere-fille. Aucune dyade pére-fils n'a pu étre incluse. La fréquence a laquelle les deux membres
d'une dyade se voyaient variait, avec trois dyades se rencontrant quotidiennement, deux dyades
se rencontrant une ou plusieurs fois par mois, et deux dyades se rencontrant uniquement pendant
les périodes de vacances, tandis que les deux derniéres dyades n'ont rien spécifié. L'age moyen
des PAA était de 24,22 ans (étendue : 18-42 ans), la plupart étant étudiants (n=5/9 ; 55,56%).
L'age moyen des parents était de 53,44 ans (étendue : 41-72 ans), la plupart ayant une activité

professionnelle (n=8/9 ; 88,89%).
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Tableau 9

Description des dyades partenaires de vie incluses pour l'analyse qualitative.

PAA Dyade Parent
Dyade n° Proximité

Age  Genre Type de relation Age Genre

(fréquencce)

1 19 F Fille Mere Hebdomadaire 52 F
2 22 F Fille Pere Quotidien 49 H
3 18 H Fils Mere Quotidien 48 F
4 26 F Fille Mere Trimestriel 58 F
5 22 H Fils Mere NA 59 F
6 20 F Fille Meére Quotidien 46 F
7 18 H Fils Mere Vacances scolaires 41 F
8 42 F Fille Mere Mensuel 72 F
9 31 F Fille Mere NA 56 F

Notes. F = Femme ; H= Homme

Parmi les neuf PAA, I’albinisme a été repéré des les six premiers mois suivant la

naissance, tandis qu'une seule personne a re¢u un diagnostic a un age ultérieur (trois ans apres

la naissance). De plus, cinq participant-e's ont réalis¢ un diagnostic moléculaire et

connaissaient donc leur type d'albinisme : trois avaient un albinisme oculo-cutané, dont deux

ont pu préciser le type (OCAIl) ; et deux avaient un albinisme oculaire (OA1). En ce qui

concerne les fréres et sceurs, seuls deux participant-e-s avaient un frére ou une sceur atteinte

d'albinisme.

185



Suite a I'analyse de contenu thématique, quatre catégories principales ont été identifiées
dans chaque groupe : les perceptions personnelles et les représentations sociétales de
l'albinisme, les principales difficultés et obstacles rencontrés par les PAA, les principales
ressources et facilitateurs des PAA, et le réle du fonctionnement parent-enfant (ou du
fonctionnement dyadique) dans le vécu des PAA. Des informations détaillées sur chacun de ces
thémes seront fournies dans les sections ultérieures dans 1'ordre décroissant de fréquence de
citation. Tous les résultats présentés dans ces sections s'appliquent uniquement aux PAA

interviewées et a leurs parents.

Perceptions personnelles et représentations sociétales de l'albinisme

Afin d'avoir une idée de 1'image mentale globale qu'ils avaient de l'albinisme, la
premicre question posée aux participants €tait "quels sont les trois mots qui vous viennent a
l'esprit lorsque vous entendez le terme albinisme ?". Cette question est un moyen simple et
efficace pour accéder aux représentations sociales des individus dans le cadre des entretiens
( ). En examinant les nuages de mots présentés ci-dessous (cf. Figure 12), il est
évident que le champ lexical du handicap et de I'adaptation au handicap prédomine. Les PAA
se sont concentrés sur 'aspect visuel de la condition, tandis que les parents ont mis en avant la
sensibilité a la lumicre du soleil. Notamment, la notion de "lutte" ou d"'esprit combatif" n'était
présente que dans les représentations des parents, suggérant les défis auxquels les familles sont
confrontées en vivant avec une telle condition. La présence du terme "Genespoir", nom de

1'Association Frangaise des Albinismes, est également notée.
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Figure 12

Diagramme du processus d’inclusion des dyades pour le protocole qualitatif

Personnes Avec Albinisme Parents
gy HaRAican
Depigmentation Wh l‘iesmm V|§ﬁeL1I i
zacllanaicap, sz OUI Corp

Sunburns e Fignandey  BRad
White VlSU d |Vision erenCe Combativeness

Impaii"ﬁeh"tm“ R“’“”essmpaurmem

Genespoir Difficulties

Notes. Pour lire le nuage de mots :
= Plus le mot est grand, plus il est cité fréquemment.
= Les nuances de couleur n'ont pas de signification ; elles sont uniquement utilisées
pour améliorer la lisibilité.

= Le terme "Genespoir" fait référence a 1'Association Francaise de 1’ Albinisme.

Lorsqu'on leur demandait de parler de 1'albinisme du point de vue d’une personne qui n'est pas
famili¢re avec cela, les PAA et leurs parents mentionnaient communément la caractéristique
des "yeux rouges" (cf. Figure 13). En examinant de prés le nuage de mots généré a partir des

réponses des parents, des termes tels que "Africain" et "sorcellerie" ont également émergé.
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Figure 13

Diagramme du processus d’inclusion des dyades pour le protocole qualitatif

Personnes Avec Albinisme Parents
Cancer - : :
> Witchcraft
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Rabbit Unawareness
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Breakthrough yeS

We I rd Listening

Notes. Pour lire le nuage de mots :
* Plus le mot est grand, plus il est cité fréquemment.
= Les nuances de couleur n'ont pas de signification ; elles sont uniquement utilisées

pour améliorer la lisibilité.

Comment définissent-ils [’albinisme ?

Les personnes incluses ont fourni une explication claire de l'albinisme lorsqu'on leur a
demandé¢ de I'expliquer avec leurs propres mots (le codebook détaillé est disponible a I’ Annexe
10). Cependant, tous les participant-e-s n'ont pas utilis¢ le méme vocabulaire pour décrire

l'albinisme. Certain-e-s ont utilisé le terme "maladie", tandis que d'autres, mal a l'aise avec ce

nn nn

mot, ont préféré des expressions alternatives telles que "handicap", "singularité", "condition"
u "affection". Au total, quatre PAA et six parents n'ont pas considéré 'albinisme comme une
maladie. Interrogé-e-s sur la raison, ils ont expliqué que, pour eux, le terme générique "maladie"

impliquait des maladies graves (e.g., cancer) ou des maladies virales (e.g., grippe).
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Que pensent-ils de la maniere dont les PAA sont per¢us par la population générale ?

Concernant les perceptions des autres, les participant-e-s interrogé-e-s ont souligné le
manque de sensibilisation du grand public au handicap visuel associé a l'albinisme. Beaucoup
de gens ne réalisent pas que de nombreuses PAA ont d’importants problémes visuels avec
notamment une acuité visuelle réduite, une sensibilit¢ a la lumicre (photophobie) et une
mauvaise perception de la profondeur. Ainsi, de nombreuses personnes ne se rendent pas
compte des différentes formes de handicap que I’albinisme englobe. De plus, certain-e-s
indiquent que la connaissance ou la compréhension limitée de 1'albinisme par le grand public
peut en partie s'expliquer par sa rareté.

Des croyances stéréotypées et des idées fausses entourant 1'albinisme étaient également
fréquentes. Beaucoup de personnes associent l'albinisme au régne animal (e.g., lapins albinos),
ou a la mythologie et au folklore africain. D'autres préjugés incluent la croyance selon laquelle
l'albinisme serait contagieux, ou que cela impliquerait nécessairement la cécité (ce qui est faux).
Les stéréotypes négatifs et les idées fausses sont également renforcés par le fait que les
personnages de fiction ayant un albinisme sont souvent dépeints dans les films et la littérature
comme sournois et peu dignes de confiance.

Enfin, les parents en particulier ont signalé que les gens réduisent souvent I'albinisme a
un stéréotype physique (e.g., blancheur, yeux rouges), ce qui ne permet pas de se rendre compte
des complexités de l'affection. De plus, I'albinisme n'est souvent pas aussi visible en Europe, ce
qui peut contribuer & un manque de sensibilisation et de compréhension de la condition. A cet
égard, la compréhension de l'albinisme par le grand public semble souvent limitée et parfois

imprégnée de préjugés et stéréotypes.

"Quand je dis que je suis albinos, je dis, 'tu sais, c'est comme les lapins blancs' - 'Ah ouais, d'accord,’

et la ¢a leur parle plus. Mais bon, de toute facon, c’est pas du tout associé a des problémes de vue,
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¢a c'est siir. En général, les gens sont un peu surpris : 'Ah bon ! Albinos ¢a veut dire que t'as des
problémes de vue ?' - en général, ils savent pas. Euh, mais je pense que, ouais, je l'associe aussi a
tout ce qu'est liée a l'Afrique, peut-étre, ou y a des croyances la-bas sur l'albinisme qui sont assez

uniques." (PAA1)

Difficultés et obstacles rencontrés par les PAA

Rapport aux autres

Les PAA ont souvent rencontré d'importantes difficultés tout au long de leur vie,
notamment dans leurs relations avec autrui (pour plus de détails, voir le codebook Annexe 10).
L'un des principaux problémes rapportés par les PAA et leurs parents concerne la stigmatisation
et la discrimination, essentiellement pendant l'enfance et 1'adolescence. Cela pouvait se
manifester par une stigmatisation basée sur l'apparence, avec des moqueries, du rejet, voire, de
I’exclusion. Trés souvent, cette stigmatisation s'estompe avec le temps, disparaissant presque
totalement a l'age adulte.

Par ailleurs, le manque de compréhension de ce qu'implique l'albinisme est un probléme
courant auquel les PAA sont confrontées. Les parents ont notamment souligné le manque de
sensibilisation au handicap visuel, tandis que les PAA ont davantage mis en avant le manque
de sensibilisation concernant la photosensibilité. Au regard de ces difficultés, les PAA ont
principalement signalé que ces expériences négatives pouvaient les amener a se retirer
socialement, ou dans certains cas, les ont parfois amenés a dissimuler leur condition au reste du

monde.
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"Je pense que le college a été tres difficile pour elle. Au niveau de ses relations... elle a été rejetée
par ses amis... et elle l'a tres mal vécu. [...] a ce moment-la, elle espérait que mon mari serait muté

dans une autre région car elle avait beaucoup de mal avec tout ¢a.” (P6'°)

Transport et mobilité

En plus d'un rapport aux autres complexes, les PAA ont également rencontré des
difficultés au niveau du transport et de la mobilité. Le premier gros frein est que beaucoup de
PAA n'ont pas une acuité visuelle suffisante pour conduire une voiture ou une moto. En effet,
selon la loi, elles ne sont pas autorisées a obtenir un permis de conduire.

Des difficultés surviennent également lors de déplacements dans les espaces publics en
tant que piéton. Les PAA, en particulier, ont signalé avoir du mal a lire les signalétiques et a

trouver leur chemin, les amenant parfois a se perdre.

"Je pense que quand on ne voit pas bien, on s’perd tout le temps : on ne sait pas ou on est, on ne
sait pas dans quelle rue on est, on rate l'arrét de bus, on monte dans le mauvais train... Et en fait,

des fois, elle [sa fille] m'appelait complétement paniquée, en disant, 'Je ne sais pas ou je suis'" (P1)

Difficultés dans les interactions avec les professionnels de santé

Ce sont principalement les parents qui se sont exprimés sur les difficultés auxquelles
eux et leurs enfants ont été confrontés dans leurs interactions avec les professionnels de santé.
Le probléme majoritairement rapporté dans le manque de soutien médical fourni aux parents et
aux PAA. Cela englobait un manque d'informations concernant les aides et procédures
possibles, ainsi qu'un manque d'explications sur l'albinisme et ses symptomes (e.g., basse

vision).

19 Les lettres indiquent le statut du participant (PAA = Personne Avec Albinisme ; P = Parent), et le nombre
renvoie a I’identifiant de la dyade.
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Par ailleurs, comme de nombreux professionnels n'étaient pas familiers avec l'albinisme,
peu avaient vraiment conscience de son impact sur la vie quotidienne. Parfois, les
participant-e-s avaient l’impression que les roles de patient-e's et d’expert-e-s étaient
inversé-e-s : les PAA devant expliquer aux professionnels les implications de leur affection.

Les parents rencontraient aussi des problémes lorsque les médecins communiquaient un
diagnostic, soit en étant peu délicats, soit en donnant des informations erronées (e.g., prédisant

a tort que leur enfant deviendrait aveugle).

"En fait, c'est vrai que, a l’époque, les médecins ont dit a mes parents que je ne pourrais pas

poursuivre mes études, ce qui s'est bien sir révélé faux.” (PAA9)

Difficultés avec le systeme éducatif

Ici, la DV représentait la difficulté principale des PAA ¢étudiantes. Les PAA, en
particulier, ont signalé que certains enseignant-e-s étaient réticent-e-s a adapter leurs méthodes
pour répondre aux besoins des éléves malvoyants, tandis que d'autres se souciaient peu de faire
les ajustements nécessaires (ou n’y faisaient pas attention). De plus, plusieurs enseignant-e-s
manquaient de connaissances sur la basse vision et/ou se sentaient incapables de fournir 1’aide
appropriée.

Lire le tableau noir s'est avérée étre un autre grand challenge pour les PAA lorsqu'elles
¢étaient plus jeunes, et cette difficulté n'a fait que s'accroitre a l'université puisque la distance
entre les étudiant-e-s et le tableau/écran était plus grande. Enfin, seuls les parents ont signalé
que certaines écoles étaient réticentes a inscrire des éléves malvoyants : certain-e-s
directeur-rice's les refusaient en raison de l'impact potentiel de leur inscription sur les
statistiques de 1'école. Dans certains cas, les directeur-rice's encourageaient méme les parents

a emmener leurs enfants malvoyants dans des écoles spécialisées.
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"Je repensais a une remarque qu'une enseignante avait faite quand elle [sa fille] était en maternelle.
Elle est venue me voir a la fin de l'année, elle m'a dit, 'Vous savez Mme M., vous allez devoir
déménager.' - 'Ah vraiment ?' - 'Ah oui, car elle va devoir aller dans une école spécialisée, vous ne
pouvez pas rester dans une école normale.’ Ca c'était assez brutal, vous voyez. Voila, encore un truc

qui m'est vraiment restée en travers de la gorge. C'est fou, quand méme, c'est fou." (P1)

Difficultés avec les institutions d’aides sociales

Toutes interactions avec les institutions d’aides sociales (notamment les MDPH) sont
apparues comme particulierement compliquées par les familles de PAA, et ce, particuliérement
pour les parents. Les procédures administratives étaient laborieuses et chronophages, rendant
difficile I’assemblage des documents nécessaires. Aucun soutien n'était offert dans les
démarches de demande d'allocations pour handicap, et il était difficile de joindre les MDPH.
Ces problemes, particulierement frustrant pour les familles, pouvaient conduire les PAA et/ou

les parents a se décourager, et a ne plus demander ces aides.

"Je dirais qu'environ 10 a 12 heures pour monter le dossier, et vous pouvez ajouter quatre heures
supplémentaires pour tenter de les contacter... et puis encore quatre autres heures pour rédiger des

lettres." (PAA1)

Aspirations et projets entravés

Les parents, en particulier, ont souligné I’impact significatif que pouvait avoir
I’albinisme sur les aspirations et les choix de vie de leur enfant (e.g., les professions militaires).
De plus, les parents ont mentionné les défis rencontrés par les PAA pour se rendre dans des

zones rurales, ce qui pouvait affecter leurs choix de logement et/ou de carriere.
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"Je voulais rejoindre l'armée, c'était vraiment mon objectif dans la vie, on pourrait dire. Je voulais
vraiment, mais je ne peux pas. [...] Donc, je me sentais pas trés bien, ouais... C'était une période un

peu sombre pour moi." (PAA3)

Difficultés dans la gestion des symptomes physiques

Au niveau physique, les participant-e-s ont rapporté des problémes de fatigue oculaire
et de photosensibilité, pouvant entrainer fatigue et maux de téte, et ce particulierement lorsque
les PAA essayent de compenser leur DV (notamment, en bougeant la téte pour contrebalancer
le nystagmus). De plus, la photosensibilité peut rendre certains endroits plus ou moins vivables

selon I'heure de la journée.

"En fait, c'est vrai que la lumiere du jour peut étre un peu compliquée pour moi. Et puis, en plus on
n'a pas toujours de rideaux a la maison, donc c'est un peu embétant. Il y a des moments de la journée

ou je ne me sens pas bien dans certaines pieces.” (PAAS)

Difficultés dans la gestion des symptomes physiques

La derniére difficulté que nous présenterons ici est que certaines PAA ont rapporté
qu'elles devaient constamment s'adapter pour s'intégrer a la société (ce théme est ¢galement
apparu dans deux interviews de parents). Cette pression a paraitre "normal" peut étre source
d’un fardeau ou les individus s'adaptent continuellement sans parler de leurs réelles difficultés.
De plus, des participant-e-s ont déclaré refuser certaines aides afin d'éviter de déroger a la
norme, alors méme que cela pourrait leur porter préjudice (e.g., ne pas demander a quelqu’un
son chemin dans la rue). Cette adaptabilité¢ constante peut également amener les autres a ne pas
étre conscients des difficultés auxquelles les PAA sont confrontées, conduisant parfois a de

I’incompréhension et des maladresses de la part de I’entourage. Cela illustre un paradoxe central
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dans le vécu des PA A qui peut étre psychologiquement contraignant : le désir de paraitre normal

tout en ayant une "anomalie".

"Est-ce que c’est toujours une bonne chose pour moi d'étre constamment la, a m’adapter, et de ne
pas parler des difficultés que j'ai ? Parce que j'avais l'habitude d'avoir un regard trés positiviste,
ou je gardais toutes les choses difficiles pour moi et je n'en parlais pas. [...] Le vrai probleme était
comment je me voyais, je pense. Dans quelle mesure je me crois capable ? jusqu'a quel point je peux
me dire : 'Tu peux tout faire !, mais en méme temps, tu ne peux pas faire les choses comme tout le

monde. Je pense que c'est vraiment ¢a... ouais.” (PAA1)

Ressources et facilitateurs

Pour faire face a tous ces obstacles, les PAA interviewées ont développé une grande
variété de stratégies d'adaptation, que nous détaillerons ci-dessous (pour plus de détail, voir le

codebook Annexe 10).

Ressources personnelles : stratégies d'adaptation

Stratégies de mobilité

Ces stratégies consistaient tout simplement a utiliser les transports en commun, et/ou
des alternatives comme le vélo (€lectrique), et/ou a demander a se faire conduire en voiture par
un membre de la famille ou un-e ami-e. En tant que piétons, les PAA pouvaient également
demander de l'aide aux passant-e-s pour se repérer et/ou utilisaient des outils numériques (e.g.,

smartphones).
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Stratégies liées aux symptomes physiques

Ici, les stratégies visaient a répondre aux deux gros réseaux de symptome de
I’albinisme : d’une part, la protection contre la lumiére du soleil (par exemple, lunettes de soleil,
écrans solaires SPF 50+...) ; et d’autre part, les outils/techniques compensant la DV (par
exemple, lunettes a forte correction, fonction de zoom de l'appareil photo du smartphone,

monoculaires/binoculaires portables...).

Recherche de soutien social

Les PAA demandaient souvent de l'aide aux autres pour lire, voir/reconnaitre quelque
chose, ou apprendre a utiliser certains outils. Elles allaient également chercher du réconfort
aupres de leurs ami-e-s lorsqu’elles se sentaient stigmatisées, et/ou expliquaient ce qu’est

’albinisme aux autres pour éviter les malentendus ou les commentaires désobligeants.

Recherche d'informations sur l'albinisme

Les PAA, principalement, ont souligné I’importance de leurs recherches personnelles
sur l'albinisme pour gérer efficacement leur situation. Elles ont pu acquérir de nombreuses
connaissances grace a des ressources en ligne ou par le biais d'associations d'albinisme.
Certain-e-s participant-e-s ont méme exprimé leur désir de comprendre les mécanismes de

l'albinisme, notamment, a travers I’étude de la génétique.

Le besoin de s adapter a tout prix

Enfin, la nécessité de cultiver I'adaptabilité est souvent revenues dans le discours des
PAA. Cet état d’esprit leur aurait effectivement permis de développer tout ce panel stratégies

d'adaptation, et de faire fi des contraintes quotidiennes auxquels elles doivent faire face. Grace
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a cette attitude, les PAA expliquent avoir pu accomplir les activités les plus difficiles, tout en

les protégeant d'une mauvaise QdV.

"Cette adaptabilité forcée a un coté positif dans le sens ou j'ai toujours su m'adapter et je sais
comment m'adapter, et en fait c'est compliqué de savoir comment s'adapter a tout parce qu'on n'a
pas de limites a l'adaptation, on accepte tout, on finit par étre capable d'accepter et de dire :

'D'accord, je dois m'adapter ? Eh bien, je m'adapterai’." (PAAS)

Ressources externes : soutien issu des différentes spheres de la vie
Aménagements scolaires

Les aménagements scolaires étaient essentiels pour les PAA afin de garantir un accés
¢gal a I'éducation. Cela comprenait des adaptations en classe (e.g., s'asseoir au premier rang ou
plus pres, utiliser une loupe électronique, étre autorisé a se déplacer), lors des examens (e.g.,
temps supplémentaire, salle séparée, passer l'examen sur un ordinateur), ou en Education
Physique (e.g., équipement adapté ou dispense d'évaluation selon 1’activité). Les parents et les
PAA ont déclaré que, de maniere générale, trouver un terrain d’entente avec les enseignant-e-s
pour mettre en place des ajustements qui conviennent a tout le monde rendait la vie scolaire et

l'apprentissage bien plus facile.

"En gros, plusieurs éleves en ont bénéficié [PIU], et on n'avait pas forcément tous les mémes
besoins. Je sais que j'aime ['Arial 16 - par exemple - et d'autres préféraient 18 ou 24 ou Comic Sans
MS - enfin - chacun son adaptation. Et c'est vrai que c'était assez... que c'était plutot bien d'avoir

ca.” (PAA9)
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Soutien des institutions médicales et sociales

Les centres médicaux spécialisés et les institutions d’aides sociales sont deux des
principales ressources dont les PAA et leurs familles ont bénéficié. Tout d'abord, les
interventions chirurgicales ophtalmologiques qui corrigent le nystagmus ou le strabisme ont été
saluées et ont permis de réduire la DV. De méme, les tests génétiques ont aidé les parents a
savoir s'ils étaient susceptibles d'avoir un enfant porteur d’albinisme, ou pouvaient aider les
PAA a en apprendre davantage sur leur propre condition (comme le type d'albinisme).

Les parents ont également rapporté que d’avoir des experts médicaux qualifiés peu de
temps apres la naissance d'un enfant avec albinisme permettait un diagnostic rapide et une
orientation immédiate vers les centres et professionnels de santé appropriés.

Les organisations qui soutiennent les PAA et leurs familles tout au long de 1'enfance et
de l'adolescence se sont également révélées bénéfiques. Celles adoptant une approche
transdisciplinaire pouvaient aider les PAA a poursuivre une scolarité réguliere, offrir du soutien
et des conseils aux parents, proposer un soutien psychologique, et contribuer a sensibiliser
l'entourage des PAA a leur situation.

Les institutions apportaient également une aide non-négligeable en prétant, en donnant,

ou en finangant du matériel éducatif et professionnel ; ou alors, en octroyant des allocations.

"C'est vrai qu'on a eu a chaque fois le soutien du SAAAS, ce qui lui [sa fille] a permis d'avoir une
éducation normale, et il y avait des gens, des facilitateurs qui venaient pour l'aider et expliquer ce
qu'était le handicap visuel a l'école. Parce que c'est vrai que c'est un trouble qui n'est pas bien
connu, et que les enseignants ne connaissent pas vraiment. C'est d’ailleurs pour ¢a que ces centres

pour les troubles visuels sont vraiment bien faits." (P6)
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Soutien de la part des associations de patients

Les parents, en particulier, ont expliqué que les associations les ont beaucoup aidés dans
leur parcours, en donnant notamment conseils et guidance (e.g., apporter des connaissances sur

l'albinisme, offrir des espaces sécurisés pour le partage d'expériences...).

"On a eu beaucoup de questions. La chance qu'on a eue, c'est qu'on a eu des réponses. Grace aux
, L . . . ) .

membres de l'association a l'époque. Et puis, quand on en avait besoin, on pouvait toujours

contacter 2-3 points de contact qu'on avait - en fait - avec ces familles [antennes Genespoir]. Ils

nous donnaient des réponses. Ils nous rassuraient beaucoup." (P2)

Soutien de la part des ami-es

Les PAA, en particulier, ont souligné le role essentiel qu’ont joué leurs ami-e-s et leurs
camarades de classe lorsqu’ils ou elles leur apportaient spontanément du soutien a 1’école (e.g.,
en partageant leurs notes, en les aidant pour lire le tableau), ou venaient les réconforter

lorsqu’elles se sentaient rejetées ou stigmatisées.

"J'ai eu l'aide de mes amis : soit on travaillait ensemble sur les schémas, soit ils m'envoyaient les
leurs et je travaillais de mon coté - des trucs comme ¢a. Et ouais, j'ai eu beaucoup de chance d'avoir

toujours pu m'entourer d'amis compréhensifs.” (PAA9)

Fonctionnement dyadique (parent-enfant)

Dans cette section, nous allons revenir en détail sur les thémes clés qui sont apparus
lorsque nous avons demandé aux participant-e-s de décrire leur relation avec leur parent ou leur

enfant (pour plus de détail, voir le codebook Annexe 10).

199



Soutien parental prépondérant

Tout d'abord, les parents ont souligné I'importance de leur role dans I'aide et le soutien
qu'ils apportent a leur enfant atteint d'albinisme, notamment en s’impliquant activement dans
leur vie scolaire. Ils échangeaient avec 1'équipe éducative pour expliquer les difficultés
particuliéres de leur enfant et pour déterminer les meilleures adaptations possibles. Les parents
ont également souligné qu’il est essentiel pour eux que leur enfant suive une scolarité
«normale » (et pas dans une école spécialisée).

Par ailleurs, les parents ont également été profondément impliqués dans le suivi médical.
En général, les méres étaient les plus impliquées, s'occupant principalement de planifier les
rendez-vous et d'y accompagner leur enfant. Les parents ont également rapporté qu’ils aidaient
leur enfant a se déplacer et a effectuer les démarches administratives. Ils ont également souligné
l'importance du soutien émotionnel et psychologique qu'ils offraient a leur enfant quand il

n’allait pas bien.

"Quand j'étais petit, c'était ma mere qui m'accompagnait. Ouais, je ne me souviens pas que mon

pere le faisait. Donc c'était ma meére qui m'emmenait chez l'ophtalmo."” (PAAS)

Préoccupations parentales

Une des préoccupations principales des parents était la sécurité de leur enfant (e.g., peur
accrue de les savoir se promener seuls en ville). Ils étaient également inquiets pour 'avenir
académique et professionnel de leur enfant, ainsi que pour le risque de rejet ou de discrimination
de la part de leurs pairs.

Deux points saillants méritent d’ailleurs €tre mis en avant : tout d'abord, certains parents

ont exprimé avoir du mal a s’accorder aux difficultés de leur enfant, a se mettre a leur place
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pour mieux comprendre leurs difficultés. Deuxiémement, quelques PAA ont expliqué qu'il était

difficile pour elles de parler ouvertement de leurs difficultés a leurs parents.

"Mais par exemple, ce dont je me souviens le plus de l'école primaire, c'est quand j'ai eu une période
- en fait - ou je n'osais pas leur parler des problémes a l'école et, finalement, je l'ai fait. Et en fait,

des que je l'ai fait, j'ai craqué : j'avais trop sur les épaules... c'était dur." (PAA2)

Désaccords et conflits parent-enfant

Les désaccords et les conflits sont une facette commune de toute relation parent-enfant,
mais lorsqu’il y a albinisme, des enjeux supplémentaires apparaissent : par exemple, des
conflits en lien avec I'impossibilité pour I'enfant de pratiquer certaines activités malgré un vif
intérét (e.g., conduire une moto).

Alors que trois parents ont signalé peu de conflits, des relations fluctuantes qui se sont
stabilisées a la fin de I'adolescence ont ét¢ décrites par une dyade mere-fils. Par ailleurs, deux
dyades meére-fille ont rapporté vivre d’importantes tensions, et les filles exprimaient devoir

limiter leurs contacts avec leurs meres pour y faire face.

"La relation a été tendue par moments. Mais... elle est trés fluctuante en fait. Je sens que quand on
est juste tous les deux, ¢a se passe trés bien, mais s'il y en a plus... par exemple, si toute la famille

est réunie, j'ai l'impression que c'est beaucoup plus tendu que d'habitude.” (PAA7)

Choc a I’annonce du diagnostic

Les parents ont rapporté que la découverte de 1'albinisme a été vécu comme un véritable

bouleversement. Souvent dépassés par les doutes et les questions, certains parents ont pu
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¢galement se sentir coupables d’avoir transmis le variant génétique a leur enfant. Un parent en
particulier a eu du mal a accepter le handicap de son enfant.

La seule exception concerne le PAA dont le diagnostic a été€ posé bien plus tard. Dans
ce cas, la meére s'est sentie soulagée en apprenant la nouvelle car cela mis fin a toutes les

incertitudes sur le handicap de son enfant.

"On rentre chez nous, puis je le dis @ mon mari qui se léve en disant, 'Oh mon Dieu, qu'est-ce que
c'est que ¢a ? Panique a bord, 'Qu'est-ce que j'ai fait ?'. C'était sa réaction, en tant que pere qui a
fait un enfant qui est... bon, vous voyez. Et a ce moment-la, il a dii taper ‘albinisme' sur internet et

lire des choses terrifiantes, donc, bon... on a fait de notre mieux." (P1)

Parents prolixes, enfants réservés

11 était particulierement difficile pour les PAA de décrire leur relation avec leur parent,
tandis que ces derniers étaient plus loquaces et généreux en termes de description. Ils utilisaient
des mots comme "complicité", "confiance", "amour", voire "explosif" pour décrire leur relation.

De méme, les parents dépaginaient volontiers les traits les plus marquants de la
personnalité de leur enfant. Parmi l'ensemble des mots utilisés, deux tendances thématiques
semblaient émerger : d'une part, des traits suggérant que I'enfant était organisé, responsable et
consciencieux (par exemple, "mature", "consciencieux", "perfectionniste", "exigeant" et
"travailleur acharné"), et d'autre part, des expressions faisant référence a la sociabilité et a
I’affirmation de soi (par exemple, "fort caracteére", "dynamique", "leader" et "extraverti").

De plus, les points de vue des parents sur 'apparence de leur enfant pouvaient étre trés
variés. Certains parents étaient soulagés que l'apparence de leur enfant ne corresponde pas aux
caractéristiques (stéréo)typique de l'albinisme. En revanche, d’autres parents valorisaient les

traits distinctifs de leur enfant et considéraient les cheveux et les yeux clairs comme des critéres

beauté.
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" Il a de la chance d'étre plutot... chdtain clair, il a des yeux bleus, et il a la peau claire mais pas au
point que les gens se posent des questions, donc en fait, j'ai jamais vraiment vu de regards

interrogateurs envers lui." (P3)

Deux leitmotivs centraux mais couteux : l'autonomie et la normalité

Enfin, I'un des aspects les plus intéressants relevés dans les entretiens de certains parents
¢tait la présence de deux leitmotivs clés dans leur fagon d'é¢lever leurs enfants, a savoir
"l'importance de l'autonomie" et "l'importance d'étre percu comme une personne normale".
Nous avons également noté que, dans ces dyades, les enfants avaient tendance a adopter et

intégrer ces mantras dans leur propre fonctionnement (cf. Figure 12).

Figure 14

Fonctionnement dyadique via la transmission de leitmotivs parentaux et des perceptions sur
l'albinisme
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Ce qui, ici, a piqué notre attention, c'est que parmi les quatre PAA qui ont souligné de
l'importance l'autonomie, trois ont mentionné a quel point il était pesant d'avoir toujours a
s'adapter pour faire les choses "comme les autres" (comme détaillé dans la section "principales
difficultés et obstacles"). Voila donc une source d'épuisement qui peut avoir un impact sur la
QdV globale de ces individus. Dans la section 'Discussion’', nous explorerons les facteurs
pouvant expliquer I'émergence d'un tel fardeau et ce qui pourrait potentiellement en limiter

l'impact.

"Mes parents ont veillé a ce que je devienne assez rapidement indépendant. Du coup, y a certaines
routines que peut-étre tout le monde n'a pas, mais ¢a rend ma vie... un peu normale, vous voyez."

(PAA9)

Pour conclure cette section des résultats, nous présentons un récapitulatif des thémes
explorés lors des entretiens. Le Tableau 10 regroupe tous les thémes abordés dans notre étude
et les classe verticalement en fonction de leur fréquence (une position plus élevée indiquant
plus de mentions). Horizontalement, les thémes sont classés en fonction de leur degré de
concordance (c'est-a-dire que les thémes aussi bien partagés par les PAA que par leur parent,
seront au centre ; alors que les thémes exclusivement rapportés par les PAA sont positionnés
plus a gauche). Les implications et les interprétations tirées de ce tableau seront détaillées dans

la section de 'discussion'.
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Discussion

Les neuf dyades parent-enfant que nous avons interviewées nous ont permis d'identifier
plusieurs barricres et difficultés auxquelles les PAA sont confrontées, ainsi que les ressources
disponibles pour surmonter ces obstacles. Nous avons ensuite recueilli leurs propres
perceptions de I’albinisme ainsi que les représentations sociétales qu'ils en ont. Enfin, nous
avons décrit et analysé les dynamiques dyadiques des relations parent-enfant dans le contexte

de l'adaptation au handicap.

Tout d'abord, les thémes que nous avons obtenus sont cohérents avec les conclusions de
larevue systématique de la littérature que nous avons menée sur les implications psychosociales
des maladies génétiques rares de la peau, (dont l'albinisme) ( ). Nous avons
trouvé des themes liés a la stigmatisation et a la discrimination pendant l'enfance et
l'adolescence, a l'importance du soutien social, aux préoccupations concernant 'hérédité de
I’affection, aux contraintes quotidiennes (e.g., la mobilité, les soins de la peau), aux difficultés
avec certains prestataires de soins de santé, aux fausses croyances et aux stéréotypes dans la
société, ainsi qu'a un large éventail de stratégies d'adaptation. Comme mentionné
précédemment, le Tableau 10 classe verticalement les thémes du plus au moins fréquent et,
horizontalement, indique s'il est principalement abordé¢ par les PAAs ou par leurs parents.

Pour commencer, le théme du soutien par les pairs a surtout ét¢ mentionné par les PAA,
tout comme les difficultés dans leurs rapports aux autres. Ce résultat n'est pas surprenant, étant
donné que les parents ont une visibilité limitée sur la vie sociale de leurs enfants, ce qui réduit
leur capacité a voir les éléments contribuant a ce contenu thématique. Ce résultat est conforme
a plusieurs recherches qui ont démontré l'importance des relations sociales entre ami-e-s et pairs

dans l'ajustement au handicap et le bien-étre des personnes concernées (
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Deuxiemement, les parents de notre échantillon étaient plus enclins a rapporter les
difficultés rencontrées dans leurs interactions avec les professionnels de la santé, les
¢tablissements scolaires ou encore les institutions d’aide sociale (MDPH). Pour illustrer ce
dernier point, il est & noter que seuls les parents ont mentionné que certaines écoles étaient
réticentes a accueillir des éléves porteurs d’un handicap. De méme, de nombreuses études
portant sur le vécu des parents d'enfants ayant une maladie rare mettent en évidence ces
obstacles structurels ( ). L'une
des principales raisons pour lesquelles les enfants n'ont jamais mentionné cet obstacle pourrait
provenir d'une intention protectrice de leurs parents. En effet, les parents peuvent choisir de ne
pas parler de telles situations a leurs enfants afin de les protéger de ce type d’attitudes négatives.

Concernant les ressources et les facilitateurs, les parents interrogés étaient plus enclins
a parler du soutien qu'ils avaient recu des professionnels de la santé et des centres spécialisés,
mais aussi a souligner la réassurance et les conseils fournis par les associations de patients
pendant les premiers mois d'incertitude qui ont suivi le diagnostic. En effet, les parents sont les
premiers a étre confrontés aux lacunes des professionnels de santé et de I'éducation, tandis que
les jeunes PA A ont généralement peu, voire, pas de souvenirs de cette période. Ainsi, les parents
sont plus susceptibles d'exprimer leur satisfaction pendant les entretiens lorsqu'ils recoivent un
soutien particuliérement fort de la part des professionnels de la santé.

Enfin, seuls les parents ont mentionné que, parfois, leur enfant refusait catégoriquement
d'utiliser certaines aides (e.g., télé-agrandisseur en classe). Les parents, trés attentifs a veiller a
ce que leur enfant dispose d'un soutien suffisant, sont généralement plus sensibles aux
aménagements que leurs enfants refusent d'utiliser. La raison du refus semble étre que
'aménagement proposé était soit trop encombrant, soit trop visible, ce qui pourrait entrainer

une stigmatisation potentielle de leurs pairs. D'autres chercheurs ont déja suggéré cette
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interprétation dans des études impliquant de jeunes personnes en situation de handicap (

).

Bien que de nombreuses études qualitatives aient exploré le vécu spécifique des parents
d'enfant ayant un handicap (

), peu ont tenté de proposer une approche qualitative dyadique pour
comprendre les enjeux associés dans le domaine de la psychologie. Cependant, parmi le peu
d’études suivant cette approche, certaines ont effectivement remarqué que les entretiens avec
les parents et les enfants mettent souvent en évidence des points de focus différents dans leurs
discours ( ).

Notons également que, la multitude de stratégies d'adaptation développées par les PAA refléte
directement le fait qu'elles doivent constamment s'adapter aux normes sociétales afin d'étre
percues comme "normales". Certaines ressentent un besoin si important de se conformer
qu'elles vont faire énormément d’efforts pour dissimuler leur handicap, et donc potentiellement
s’épuiser. Une autre étude récente a obtenu des résultats similaires chez les patients atteints de

déficiences visuelles ( ).

Ce fardeau quotidien vécu par les PAAs a récemment été conceptualisé et peut étre
mesuré a l'aide d'une échelle validée ( ). Le concept de "fardeau" est
apparu dans la littérature scientifique au début des années 1980 comme moyen d'évaluer la
pression pergue sur les aidant-e-s qui apportent leur soutien a leurs parents agés atteints de
démence ou de maladies neurodégénératives ( ). Le terme a ensuite été adopté
par I'OMS dans les années 1990, dans le cadre d'études a grande échelle menées dans plusieurs
pays pour estimer le "fardeau mondial de la maladie". Désormais étroitement li¢ au concept de

QdV, le "fardeau" a été largement exploré et étendu pour qu’il puisse étre appliqué aux
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personnes affectées par des conditions spécifiques, telles que les affections cutanées (
) dont I'hémangiome infantile ( ), l'ichtyose héréditaire

( ), la dermatite atopique ( ), et le vitiligo (

Une autre découverte notable de notre étude est I'expérience de situations stigmatisantes
et discriminatoires pendant I'enfance et surtout I'adolescence. Comme mentionné
précédemment, la stigmatisation regroupe différentes formes de discriminations qui, en
définitive, empéchent des personnes ou des groupes de bénéficier d'une pleine acceptation
sociale, limitant ainsi leurs chances et creusant les inégalités (

). De nombreuses études ont mis en évidence ce phénomeéne (et ses diverses formes, telles

que l'auto-stigmatisation) dans de nombreuses maladies chroniques, qu'elles soient visibles,

comme 1'obésité ( ) ou les maladies de la peau
( ) ; ou invisibles, comme le
VIH ( ). De plus, nombre d’études ont montré que l'adolescence est une

période de vulnérabilité ou I’on est trés sensible aux comportements stigmatisants (

). En cela, I’adolescence est une période pivot ou les
pairs jouent un rdle prédominant dans le développement social de l'individu, influengant
largement la perception de soi et la construction de 1'identité ( ).

La stigmatisation liée a la santé est un probléme bien documenté et une puissante

barriére aux comportements de recherche de soins ( ), d'engagement dans les
soins ( ), et d'observance d’un traitement ( ), et ce, a travers
de multiples problématiques de santé ( ). Etant

donné que de nombreux handicaps et maladies chroniques sont concernés par ces

problématiques interpersonnelles, un groupe de chercheur-euse-s a proposé un cadre théorique
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de la stigmatisation et de la discrimination appliqué aux conditions de santé, basées sur un

corpus d'études portant sur la Iépre, I'épilepsie, les troubles mentaux, le cancer, le VIH, 1'obésité

et le surpoids (Stangl et al., 2019). Ce modele multiniveau tente de synthétiser les processus

généraux de la stigmatisation de manicre a pouvoir étre appliqué a diverses problématiques de

santé. En intégrant des facteurs contextuels, personnels et expérientiels, ce cadre de référence

semble prometteur pour les recherches futures sur I'albinisme et, plus largement, les maladies

rares (cf. Figure 15).

Figure 15

Modeéle de la stigmatisation et de la discrimination en santé selon Stangl et al. (2019)
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economic ramifications, autheritarianism,
lack of awareness, social judgment, blame,

stereotypes, prejudice

Stigma "Marking'

Race, gender, sexual
orientation, occupation,

Intersecting stigmas class-related stigma

Facilitators

Cultural norms, sacial and gender norms and :
equality, occupational safety standards, legal 4
environment, health policy

Individual
Interpersonal
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La stigmatisation s'accompagne d'un certain nombre de préjugés et de croyances
abusives sur l'albinisme. Plusieurs participant-e-s font référence a une imagerie imprégnée de
mysticisme, faisant écho a la situation des PAA en Afrique. La-bas, la place de 1’albinisme est
toute autre : déja beaucoup plus visible en raison de la couleur de peau dominante sur le
continent, de nombreuses superstitions cernent cette affection et entravent le vécu des PAA
(e.g., des superstitions concernant la chance ou la malchance, des mythes sur la nature
inhumaine des PAA et de leur ame, etc.) ( ).

Un chapitre rédigé par Kromberg et ses collégues (2018) a clairement mis en lumicre
ces idées recues. Cependant, elle a fourni des nuances importantes sur la maniére dont ces
croyances sont réparties a travers le continent, notamment en ce qui concerne les groupes
ethniques présents dans des régions spécifiques. L’autrice rapporte que les attitudes semblent
plus positives dans les zones urbaines comparé aux zones rurales, ou les mythes sont plus
répandus, les superstitions restent fortes et les guérisseur-euse's traditionnel-le-s continuent
d'avoir une influence. L autrice tente également d'interpréter ces mythes et superstitions comme
une réponse inadaptée a la gestion des PSH au sein des communautés et de la société dans son
ensemble. Le principal probléme ici est que ces mythes participent a déshumaniser les PAA,
qui sont donc visés par une discrimination extréme, y compris des crimes rituels. Au cours des
quinze derni¢res années, plus de 700 attaques, dont 241 meurtres, ont été signalées,
principalement en Afrique, bien que ces estimations soient probablement sous-évaluées (

). En France, peu de fausses croyances ont ét¢ signalées (e.g., la contagiosite,

lanyctalopie, ou la cécité), mais elles restent finalement anecdotiques et semblent étre en déclin.

Dans les pays occidentaux, les chercheur-euse-s se sont principalement concentré-e-s

sur la DV dans leurs études sur l'albinisme ( ).

De plus, les problémes de mobilité identifiés lors de nos entretiens sont ¢galement largement
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reconnus dans le champ des déficiences visuelles telles que le glaucome (
), la dégénérescence maculaire liée a I'dge (
), et la rétinopathie diabétique ( ). Les difficultés
a s’orienter dans 1’espace et le fait de se perdre dans des environnements inconnus peuvent
effectivement entrainer un stress récurrent et une anxiété qui entrave la vie sociale (

). Cependant, l'utilisation de dispositifs
¢lectroniques/numériques a un impact extrémement positif sur la mobilité des personnes ayant
une DV, avec notamment un sentiment de sécurité et de confort, une réduction du stress rendant
les déplacements plus agréables, leur permettant ainsi de se sentir plus libre de voyager
( ). Par conséquent, dans les contraintes de la vie quotidienne, I'albinisme

est comparable a bon nombre de troubles ophtalmologiques.

Pour revenir sur la notion d’adaptabilité, si I'on considére 1'ensemble des stratégies mises
en ceuvre par les PSH pour faire face aux difficultés auxquelles elles sont confrontées, un
concept en particulier émerge : celui de la résilience. Tel que conceptualisé en psychologie de
la santé, la résilience est un construit complexe et multidimensionnel qui renvoie a la capacité
d'un individu a faire face et a s'adapter efficacement aux circonstances stressantes ou difficiles
( ). Des recherches récentes suggerent
que la résilience est un facteur protecteur particulierement pertinent pour les personnes en
situation de handicap physique (

), ainsi que pour les parents des personnes directement concernées (
). La résilience semble étre influencée par divers facteurs : d’une
part, les ressources internes ou personnelles, notamment les compétences acquises (e.g., la
pleine conscience et l'acceptation) et les traits de personnalité (e.g., I'optimisme) ; et d’autre

part, les ressources externes comprenant les facteurs environnementaux (e.g., le soutien social)
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et culturels (e.g., les traditions et les pratiques culturelles) (

Bien que la résilience ait été initialement conceptualisée comme un facteur protecteur
dans le contexte des traumatismes aigus, des recherches récentes suggerent qu'elle peut
¢galement jouer un role protecteur dans la gestion des difficultés quotidiennes liées aux
handicaps physiques chroniques ( ). Cependant, bien
que la recherche ait démontré les effets bénéfiques de la résilience dans les maladies physiques
( ), nos résultats suggérent que s'adapter en permanence peut étre €puisant,
et certaines personnes dans notre échantillon ont déclaré produire beaucoup d’efforts personnels
pour s’ajuster, sans vraiment recevoir de soutien extérieur. Cela met-il en évidence un
inconvénient caché de la résilience ? Le probléme, de notre point de vue, est plus li¢ a I'équilibre
des ressources mobilisées qu’au concept lui-méme. Nous allons maintenant donner une
interprétation possible de ces résultats en intégrant les leitmotivs parentaux et les
représentations personnelles de la maladie dans notre réflexion.

Comme nous I'avons montré précédemment (cf. Figure 15), les deux PAA interviewées
qui ont explicitement rapporté ressentir un fardeau lié a I’albinisme, avaient également mis en
¢vidence I’'importance de I'autonomie, et 1’auraient apparemment appris de leurs parents. En
revanche, en examinant les entretiens des quatre PAA qui ont souligné l'importance de
l'autonomie, les deux qui n'ont pas rapporté de fardeau associé considéraient 1'albinisme comme
une maladie. Ainsi, nous émettons I'hypothése que : si l'autonomie a tout prix motive les
personnes a produire les efforts nécessaires pour s'adapter a leur handicap, elle pourrait
¢galement accroitre le fardeau associé si elles ne considérent pas l'albinisme comme une
maladie. En effet, les PAA qui priorisent I'autonomie ont tendance a s'adapter aux difficultés
quotidiennes en fonction des ressources disponibles, utilisant a la fois des ressources internes

et externes pour faire face. Ainsi, qu'est ce qui explique que, parmi ces participant-e-s, certains
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aient signalé ressentir un fardeau associ¢ tandis que les autres ne I'ont pas fait ? Selon nous, il
y aurait une autre variable modératrice a considérer : le fait de considérer 1'albinisme comme
une maladie ou non. Ainsi, les individus qui ne considérent pas I'albinisme comme une maladie
ou une source de handicap seraient plus susceptibles de ne compter que sur leurs ressources
personnelles pour s'y adapter, faisant peu usage des ressources externes a disposition, et
s’épuisant donc plus. Pour étayer cette hypothése, nous allons maintenant détailler le récit de la
PAA1. Un examen plus approfondi de son entretien révele que son vécu et ses perspectives sur
l'albinisme ont évolué au fil du temps. Elle a mentionné avoir ressenti un fardeau pendant ses
années de lycée, ce qui correspondaient également a une période de sa vie ou elle ne considérait
pas son albinisme comme une maladie. Cependant, aujourd'hui, son fardeau s'est atténué, et
exprime dans le méme temps qu’il est important de reconnaitre l'albinisme comme une véritable
maladie. Il est important de noter que cette interprétation des résultats n'est qu'une hypothése

possible et nécessiterait une vérification par le biais de recherches supplémentaires.

Néanmoins, cette interprétation résonne avec de nombreuses études qui ont souligné le
lien étroit entre les représentations personnelles des individus de leur maladie et le type de
stratégies d’adaptation mobilisées pour y faire face ( ).
Ces ¢tudes s'appuient exclusivement sur le Modele du Sens Commun, qui identifie cinq
dimensions clés des représentations de la maladie : l'identité, les causes, les conséquences, la
controlabilité et la temporalité ( ). Alors que ce modele a conduit au
développement de divers questionnaires pour ces représentations (

), aucun d'entre eux
n'interroge explicitement dans quelle mesure les personnes percoivent leur affection, leur
handicap, comme une maladie ou non. Par conséquent, il serait utile d'explorer cet aspect dans

de futures recherches quantitatives afin d'explorer les relations complexes entre les
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représentations personnelles de 'albinisme, le fardeau associé¢ a I'albinisme, la résilience et les

stratégies d'adaptation.

Enfin, le mod¢le écosystémique de Bronfenbrenner a servi de cadre pertinent dans cette
¢tude pour explorer et comprendre les dynamiques dyadiques entre les parents et les PAA. De
plus, il nous a permis de mettre en avant le role pivot du macrosystéme dans I'explication de
l'ajustement différentiel des PAA et de leurs proches (cf. contexte africain). Nous pensons qu'il
est essentiel de prendre en compte ce modéle pour mieux comprendre le vécu des personnes

ayant une maladie rare, tant dans la recherche que dans la clinique.

Limites

Dans cette étude, plusieurs limites méritent d'étre soulignées. Tout d'abord, il est
important de souligner que notre échantillon était hétérogeéne, avec diverses formes d'albinisme
représentées, certaines n'étant pas clairement rapportées ni incluses. Dans ce contexte,
interpréter les résultats pose probléme en raison du risque de généraliser des aspects qui, en
réalité, pourraient étre plus nuancés et se rapporter spécifiquement a I'Albinisme Oculo-Cutané
de Type 1 (AOC1) ou de Type 2 (AOC2), I'Albinisme Oculaire (AO), ou le Syndrome
d'Hermansky-Pudlak (HPS) par exemple. Un groupe homogene de participants partageant tous
le méme type d'albinisme aurait rendu les résultats de cette étude plus significatifs.

Ensuite, il fut difficile d’obtenir des informations auprés des PAA interrogées
concernant leur relation avec leurs parents. Souvent, leurs réponses €taient vagues et tendaient
a généraliser leurs impressions a leurs deux parents lorsqu'on les questionnait spécifiquement
sur leur relation avec seulement 'un d'eux.

Cela nous ameéne inévitablement a nous questionner sur les potentiels inconvénients des

entretiens téléphoniques par rapport aux entretiens en face-a-face. En effet, les dispositifs
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téléphoniques pourraient entrainer une perte d'informations car les comportements non verbaux
ne peuvent pas étre captées. Cependant, certain-e's auteur-rice's suggerent une vue plus
nuancée, mettant en évidence des avantages et des inconvénients spécifiques pour chaque
méthode ( ). De plus, en ce qui concerne le contenu des entretiens, d'autres
chercheur-euse-s n'ont trouvé aucune différence significative dans les retranscriptions entre les
deux modalités ( ).

Une autre limite était le biais de recrutement. Notre échantillon était principalement
compos¢ de participant-e-s bien intégré-e-s dans le systéme de santé ou dans les communautés
de patient-e's. Cela signifierait que les individus plus isolés ou moins impliqués étaient sous-
représentés dans notre étude. Cela peut étre attribué au fait que I'échantillon était principalement
composé de personnes volontaires et intéressées, compromettant ainsi davantage la
représentativité de notre échantillon.

De plus, nous avons descellé les effets du biais présentation de soi lors de plusieurs
entretiens. Certain-e's avaient tendance a se présenter comme des familles "parfaites" sans
aucun conflit, et minimisaient ou sous-estimaient souvent les cas de comportements
stigmatisants lors de I'enfance. Ce biais de désirabilité sociale semblait particuliérement marqué
lorsque les parents décrivaient leurs enfants en termes trés positifs, mettant en avant leur
résilience et leur force pour surmonter les obstacles de la vie. Cela donnait 1'impression que
leurs enfants étaient présentés comme des champions, toujours préts a relever n'importe quel
défi. Cet aspect peut soulever des questions car, méme si ce point de vue est destiné a valoriser
les capacités des personnes concernées, il peut aussi perpétuer des stéréotypes nuisibles et
renforcer 1'idée que les PSH doivent constamment s'efforcer de prouver leur valeur et leurs
capacités aux autres pour obtenir leur respect (i.e. validisme moderne). Il peut étre utile

d'explorer et de remettre en question ce mythe parmi les familles. En engageant des discussions
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plus franches et nuancées, nous pourrions obtenir une compréhension plus précise de la maniére

avec laquelle les personnes concernées et leur famille pensent le handicap.

Perspectives

Tout d'abord, force est de constater qu'un probléme récurrent dans le domaine des
maladies rares est le manque de connaissance des médecins et le soutien souvent insuffisant
apporté aux patient-e's et a leurs familles (

). Bien que ce probléme ait été
document¢ dans plusieurs études, il convient de souligner qu'un grand nombre de maladies rares
ont ¢été identifiées (6 000-8 000), et que chacune a son propre fonctionnement unique et
complexe. Il est donc extrémement complexe pour les médecins d'étre des experts dans toutes
ces maladies et de fournir des soins optimaux aux patient-e-s concernés. Ainsi, en France, des
Centres de Référence Maladies Rares ont été développés afin d’offrir des soins organisés et
cohérents. Certaines équipes médicales ont récemment élaboré des recommandations pour aider
les praticien-ne-s dans le diagnostic et la prise en charge de I'albinisme, tel qu'un plan de soins
qui débute des que la personne est diagnostiquée ( ).

Pour compenser leurs difficultés, les participant-e-s ont proposé plusieurs pistes
d'amélioration, comprenant une formation plus approfondie pour les professionnels de la santé
et de I'éducation, ainsi que le déploiement d'un programme diagnostic sécure, qui offrirait plus
d'empathie lors de I'annonce du diagnostic d'albinisme aux parents. Plusieurs autres suggestions
ont été faites par les PAA interviewées, telles qu'une amélioration de la couverture santé, avec
possibilité de remboursement de dépenses spécifiques (e.g., crémes solaires, lunettes de vue et
lunettes teintées), I’aménagement des espaces urbains avec une signalisation adaptée (e.g.,
signaux sonores pour traverser les routes), réformer les conditions liées a I’acquisition d’un

permis de conduire pour les personnes ayant une DV, et la révision du délai de renouvellement
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des droits des PSH auprés des MDPH. Seul l'un des parents a suggéré de promouvoir
l'utilisation systématique de lunettes déformantes pour sensibiliser sur la question du handicap
visuelle.

Ensuite, cette étude met en avant l'importance d'une approche systémique impliquant
les principaux-ales acteur-rice's de la sphére familiale, ainsi qu'un suivi biopsychosocial pour
les patient-e-s atteints de maladies génétiques. Le prise en soin de ces personnes est une tache
complexe et chronophage qui nécessite une collaboration interdisciplinaire entre
généticien-ne-s, spécialistes des organes affectés, et médecins généralistes. Des organisations
francaises spécialisées dans les handicaps sensoriels ont déja commencé a apporter un soutien
interdisciplinaire aux jeunes affectés par l'albinisme, et forment de plus en plus leurs
professionnels aux approches systémiques ( ). Une équipe
hospitaliére, en collaboration avec une association de patients (Genespoir), ont également
récemment mis en place un programme d'ETP ( ). Ce programme offre un
soutien a long terme qui s'adapte aux besoins évolutifs du patient et de sa famille. Le programme
couvre les situations de la vie quotidienne tout en offrant un espace aux familles pour dialoguer,
leur permettant de discuter des obstacles rencontrés et des solutions mises en place.

Enfin, il est essentiel de continuer d’étudier le vécu des personnes vivant avec
l'albinisme, notamment dans les régions ou peu de recherches ont ét¢ menées jusqu'a présent
(particulicrement dans les pays qui se concentrent principalement sur la recherche
biomédicale). Pour résoudre les problémes liés aux tailles d'échantillons et améliorer la
conception des études, des études quantitatives longitudinales sur le cycle de vie pourraient étre
entreprises afin d'obtenir une compréhension plus détaillée des trajectoires de développement
lies a ces affections et d'identifier les facteurs pouvant les influencer. De plus, des recherches-
actions ou des études basées sur des interventions pourraient étre menées, telles que des

initiatives de prévention dans les écoles et / ou séances de thérapie pour les parents, afin de
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mettre directement a 1I’épreuve des interventions potentiellement efficaces et bénéfiques aupres

des patients et de leurs familles.

Conclusion

L'albinisme, comme de nombreuses conditions de santé, a de nombreux impacts sur
divers aspects de la vie d'une personne et, en France, peut étre comparable a d'autres troubles
liés a la vision. L'albinisme affecte également la famille de la personne concernée, en particulier
les parents, qui mobilisent de nombreuses ressources pour s'assurer que leur enfant grandisse le
plus « normalement » possible. Malgr¢ les difficultés auxquelles font face les PAA, la majorité
de ces difficultés sont compensées par la multitude de stratégies d'adaptation qu'ils déploient,
ce qui peut parfois épuiser leurs ressources personnelles et créer un véritable fardeau associé a
’albinisme.

Par conséquent, il est crucial de considérer l'albinisme dans un cadre dynamique
systémique et familial pour fournir aux parents une structure de soutien sécurisée et permettre
aux jeunes PAA de compter sur divers types de ressources pour éviter 1'épuisement. Des
recherches supplémentaires devraient explorer les trajectoires longitudinales et
développementales liées a cette affection. Il serait également judicieux de mettre en place des
recherches interventionnelles qui permettront de développer des interventions potentiellement

bénéfiques pour les personnes concernées et leurs proches.

Informations complémentaires

La version en ligne de cet article contient des documents supplémentaires disponibles

sur : https://doi.org/10.1186/s12916-024-03251-z
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7.2. Résultats quantitatifs

Cette partie est consacrée a l'analyse quantitative des données recueillies dans notre
¢tude. Dans un premier temps, avant de nous focaliser sur les dyades, nous décrirons
I'échantillon de participant-e-s ayant complété le protocole en ligne. Les données descriptives
donneront un apergu des caractéristiques sociodémographiques et cliniques de tous les
individus que nous avons inclus. Ensuite, nous présenterons quelques analyses comparatives
afin de mettre en évidence des différences entre les groupes de participant-e's (i.e., PAA ;
partenaires ; parents). Des comparaisons au sein méme du groupe de PAA seront également
présentées visant a mettre en évidence des différences selon certains critéres spécifiques (i.e.,
suivi CRMR ; tests génétiques ; acuité visuelle ; couleur des cheveux). Enfin, nous nous
intéresserons aux dyades dans un dernier temps en mettant nos données a 1'épreuve du modele
APIMeM. Ces résultats approfondis seront détaillés dans un article dédié, testant nos

hypothéses de recherche selon une approche bayésienne.

7.2.1. Description de I’échantillon quantitatif

A D’issue de la recherche, 107 personnes avaient répondu au questionnaire en ligne : 49
personnes avec un albinisme (PAA) et 58 proches significatifs. Parmi ces répondant-e-s, 6 sont
nés, ont grandi, ou résident encore en Afrique et ont été exclus pour éviter les biais liés au
contexte social et culturel. Apres application des critéres d’exclusion, 1'échantillon d’individus
finalement inclus était constitué de 101 participant-e-s : 46 PAA et 55 proches significatifs.

Parmi les PAA, on note une prédominance féminine (76,1%). La majorité ont une
activité professionnelle (45,7%) ou sont étudiant-e-s (21,7%), et un peu plus de la moitié sont

en couple (54,3%).
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Du coté des proches, on dénombre 21 partenaires de vie, 15 parents d'adultes ayant un

albinisme, 16 parents de jeunes personnes atteintes. On recense également 2 adultes, qui sont

les enfants de personnes atteintes, et une cousine. En raison de la singularité de ces trois derniers

cas au sein de notre échantillon, leurs données ne seront pas détaillées dans cette section. Les

partenaires sont majoritairement de sexe masculin, (76,2%) et sont, de maniére assez logique,

tous-tes en couple avec la PAA. Les parents, qu'ils soient d'adultes ou de jeunes, sont

majoritairement des femmes et en activité (plus de 86%). Le tableau 11 présente les principales

données sociodémographiques de I'échantillon.

Tableau 11

Données socio-déemographiques des participant-e-s ayant répondu au questionnaire en ligne
(moins les 3 proches significatifs singuliers) (n=98)

Proches significatifs (n=52)

Caractéristiques Personnes avec ) Parents d’un-e Parents d’un-e

. oy . - Partenaires de i
sociodémographiques  albinisme (n=46) . adulte ayant un jeune ayant un

vie (=21 albinisme (n=15) albinisme (n=16)

Age moyen (écart-type) 39.5 (18.68) 49.62 (20.42) 54.47 (8.51) 36.56 (10.58)
Genre

Féminin 35 (76.1%) 5(23.8%) 13 (86.7%) 14 (87.5%)

Masculin 11 (23.9%) 16 (76.2%) 2 (13.3%) 2 (12.5%)
Activité

Salarié-e 21 (45.7%) 14 (66.7%) 13 (86.7%) 14 (87.5%)

Etudiant-e 10 (21.7%) 0 2 (13.3%) 0

Retraité-e 8 (17.4%) 6 (28.6%) 0 0

Sans emploi 6 (13%) 1 (4.7%) 0 0

Stagiaire 1(2.2%) 0 0 2 (12.5%)
Statut marital

En couple 25 (54.3%) 0 8 (53.3%) 13 (81.3%)

Célibataire

(divorcé-e, 21 (45.7%) 21 (100%) 7 (46.7%) 3 (18.7%)

veuf-euve)
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L'age moyen des PAA ¢était de 39,5 ans (ET = 18.68) et celui des partenaires de vie était de
49,62 ans (ET = 20.42). Par ailleurs, les parents d’adultes atteints d’albinisme avaient en

moyenne 54,47 ans (ET = 8.51) et pour les parents de jeunes atteints, 36,56 ans (ET = 10.58).

Au niveau biomédical, plus des deux tiers des PAA ne sont pas suivis par un centre de
référence médical (69,6%). Presque deux tiers n'ont pas connaissance d'un antécédent
d'albinisme dans la famille. Quant a la détection de l'albinisme, elle se fait principalement lors
des premiéres années de vie : 18 (39,1%) ont été identifiés a la naissance et 13 (28,3%) durant
les 35 premiers mois de vie. Toutefois, Six (13%) ont découvert leur affection sur le tard,
seulement a l'4ge adulte. Sur le plan visuel, la majorité des PAA (93,5%) présente un
nystagmus®’ ; et plus de la moitié¢ ont une acuité visuelle binoculaire inférieure ou égale a 2/10e,
avec des valeurs s'étendant de 1/20e a 8/10e. Pour ce qui est des tests génétiques, 39,1% n'en
ont réalisé aucun. Parmi celles et ceux qui ont été testé-e-s, la majorité avaient un albinisme

oculo-cutané (23,9%). Le tableau 12 détaille les données biomédicales des 46 PAA.

7.2.2. Analyses comparatives exploratoires

Dans un premier temps, nous avons comparé les moyennes obtenues pour chaque
groupe de participants (PAA ; partenaires ; parents) sur chacune des variables mesurées.
Premicrement, les parents de jeunes ayant un albinisme percoivent une plus grande disponibilité
de soutien que les partenaires de vie, une différence qui devient statistiquement significative
apres normalisation des données (F[3, 94] = 3.168, p = 0.028). Ces mémes parents rapportent
¢galement moins d’événements de vie marquants et se sentent moins affectés par ces

é¢vénements comparativement aux autres groupes (respectivement, F[3, 94] = 4.376, p =

20 Mouvements involontaires des yeux, généralement oscillatoires ou saccadiques.
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Tableau 12

Données biomédicales des PAA ayant répondu au questionnaire en ligne (n=46)

Caractéristiques biomédicales Effectif (%)
Suivi médical aupreés d’un CRMR
Oui 14 (30.4%)
Non 32 (69.6%)
Connaissances d’antécédents d’albinisme dans la famille
Oui 17 (37%)
Non 29 (63%)

Age de premiére détection de I’albinisme

A la naissance
Dans les 35 premiers mois

18 (39.1%)
13 (28.3%)

Enfance (de 3 a 11 ans) 8 (17.4%)

Adolescence (de 12 a 17 ans) 0

Adulte (+18 ans) 6 (13%)

NSP 1 (2.2%)
Acuité visuelle binoculaire

<1/10¢ 3 (6.5%)

1/10° 8 (17.4%)

2/10¢ 15 (32.6%)

3/10¢ 8 (17.4%)

4/10°¢ 6 (13%)

5/10¢ 3 (6.5%)

6/10° 0

7/10¢ 0

8/10° 1 (2.2%)

NSP 2 (4.4%)
Présence du nystagmus

Oui 43 (93.5%)

Non 3 (6.5%)

Tests génétiques

Albinisme oculocutané (AOC)

11 (23.9%)

Albinisme oculaire 1i¢ a I’X (OA) 2 (4.3%)
Syndrome de Hermansky Pudlak (HPS) 1 (2.2%)
Réponse floue 4 (8.7%)
En attente de résultats 5(10.9%)
Conseil génétique uniquement 4 (8.7%)
Résultats refusés 1(2.2%)

Aucun test génétique réalisé

18 (39.1%)
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0.00627 ; F[3, 94] = 4.506, p = 0.00534). IIs rapportent €¢galement une plus grande conscience
de la stigmatisation vécue par leurs enfants que celle directement rapportée par les PAA, une
différence devenant la encore statistiquement significative seulement aprés normalisation des
données (F[3, 94] = 2.846, p = 0.0417). La perception de la charge émotionnelle relative a
l'albinisme (composante du BIPQ), est significativement réduite chez les partenaires de vie
comparativement aux PAA et a leurs parents (F[3, 94] = 3.931, p = 0.0109). Les stratégies de
coping initiées par le proche sont significativement plus percues par les partenaires de vie que
par les parents (F[3, 94] = 3.582, p =0.0167), ces premiers estimant ainsi recevoir plus d’aide
de la part de leur partenaire ayant un albinisme. Le tableau 13 rend compte des comparaisons

de moyennes effectuées.

Dans un deuxiéme temps, nous avons comparé¢ les moyennes obtenues au sein du groupe
de PAA en fonction de variables dichotomiques relatives a leur suivi médical (cf. Tableau 14).
Il apparait que les PAA ayant réalis¢ le test génétique ont bien plus conscience de la
stigmatisation associée a I'albinisme que celles ne I'ayant pas fait (F[1, 44]=5.977, p=0.0186),
notamment en termes de croyances globales sur la facon dont la population générale les
considerent (F[1, 44] = 6.624, p = 0.0135). Par ailleurs, les personnes bénéficiant d'un suivi au
sein de centres de référence spécialisés rapportent une QdV physique plus altérée (F[1, 44] =
4.416, p = 0.0414) et un fardeau quotidien li¢ a leur albinisme plus important que celles qui
n'en bénéficient pas (F[1, 44] = 4.899, p = 0.0321). Ces dernicres observations n'apparaissent

toutefois qu'aprés normalisation des données.

239



Tableau 13

Moyennes des scores obtenus a chaque échelle pour chaque groupe de participants (i.e., PAA ; partenaires ;

parents) (n=98)

Variables Personnes avec Proches significatifs (n=52)
albinisme (PAA) Partenaires de vie Parents de PAA Parent de PAA mineurs
(n=46) (n=21) adultes (n=15) (n=16)

Soutien Social — personnes disponibles 17.04 (10.02) 12.57 (7.39) d~ 19.27 (10.99) 21.56 (13.51) b~

Soutien Social — satisfaction

75.87 (16.07)

75.24 (15.52)

74.87 (17.27)

74.69 (14.93)

Evénements marquants (2 ans) — quantité 3.54 (1.77) d** 3.43 (1.99) d* 3.6 (2.03) d* 1.69 (1.78) a** bc*
Evénements marquants (2 ans) — impact 27.22 (14.32) d** 27.9 (17.04) d* 29.87 (16.36) d* 12.88 (13.47) a**bc*
Perception de la maladie — score total 43.7 (11.57) 39.43 (7.53) 42.13 (10.37) 43 (8.45)
Perception de la maladie — cognitive 31.8(8.42) 31.57 (4.49) 29.93 (6.76) 31.94 (6.52)
Perception de la maladie — émotionnel 11.89 (4.6) b** 7.86 (4.63) a**c* 12.2 (5.68) b* 11.06 (4.33)
Satisfaction Corporelle 63.24 (10.27) 64.38 (6.64) 61.07 (11.07) 65.56 (7.64)
Conscience du Stigma — score total 31.46 (9.8) 31.43 (9.43) 32 (13.41) 38.25 (10.72)
Conscience du Stigma — interactions 13.04 (5.83) d~ 12.81 (5.56) d° 13.47 (7.35) 17.38 (6.17) a~b°
Conscience du Stigma — généralités 18.41 (5.53) 18.62 (5.73) 18.53 (7.16) 20.88 (6.5)
Qualité de la Relation — score total 71.41 (8.96) 73.67 (8.01) 73.53 (7.90) NA
Qualité de la Relation — disponibilité 19 (3.37) 20.90 (2.96) 18.53 (3.80) NA
Qualité de la Relation — intensité 16.70 (2.81) 17.86 (1.82) 17.33 (2.23) NA
Qualité de la Relation — conflits (inverse) 35.72 (4.76) 34.90 (4.89) 37.67 (4.89) NA
Coping Dyadique — score total 123.02 (18.59) 132.43 (18.82) 120.93 (15.88) NA
Coping Dyadique — commun 18.07 (5.14) 19.24 (3.24) 19.2 (4.72) NA
Coping Dyadique — par soi-méme (m) 52.98 (8.02) 55.81(7.28) 53(7.02) NA
Communication autour du stress (m) 10.83 (4.09) 11.62 (3.09) 9.13 (3.23) NA
Coping de soutien (m) 18.76 (3.87) 19.10 (3.77) 19.07 (4.17) NA
Coping négatif (m) (inverse) 17.04 (3.03) 17.57 (2.09) 17.80 (2.11) NA
Coping par délégation (m) 6.35(2.15) 7.52 (1.63) 7 (1.60) NA
Coping Dyadique — par le proche (p) 51.98 (7.79) 57.38 (10.05) c* 48.73 (7.58) b* NA
Communication autour du stress (p) 11.07 (3.64) b* 13.90 (3.14) ac* 10.80 (2.73) b* NA
Coping de soutien (p) 17.85 (4.57) 19.29 (4.48) 16 (5.07) NA
Coping négatif (p) (inverse) 17.41 (2.43) 17.19 (3.17) 16.93 (2.40) NA
Coping par délégation (p) 5.65 (2.16) b~ 7 (2.35) a~c* 5(2.10) b* NA
Coping Dyadique — auto-évaluation 7.48 (1.92) 7.81 (1.03) 7.8 (1.7) NA
Etat Anxio-dépressif 13.3 (6.02) 12.57 (6.14) 14.73 (7.99) 15.5(7.25)
Niveau d’anxiété 8.48 (3.79) 7.71 (3.94) 9 (4.75) 10.06 (4.7)
Niveau de dépressivité 4.83 (3.09) 4.86 (2.95) 5.73 (3.95) 5.44 (3.78)
Qualité de Vie — score total 95.3(13.47) 100.86 (13.64) 98.6 (19.93) 97.31 (13.63)
Qualité de Vie — physique 15.07 (2.09) 16.05 (2.4) 15.73 (2.84) 15.44 (2.06)
Qualité de Vie — psychologique 14.41 (2.54) 15.1 (2.21) 13.73 (3.81) 14.5 (2.88)
Qualité de Vie — relationnelle 14.43 (3.37) 13.76 (3.92) 14.6 (2.75) 14.19 (3.64)
Qualité de Vie — environnementale 15.11 (2.95) 16.48 (2.25) 16.2 (3.55) 15.06 (2.54)

Notes. Indicateurs de significativité : *** p <0.001 ; ** p <0.01 ; * p<0.05; ~p <0.05 apres

normalisation des données ; © 0.05 <p < 0.1 méme apres normalisation des données.

Différences intergroupes : (a) est différent du groupe de PAA ; (b) est différent du groupe de

partenaires de vie ; (c) est différent du groupe parents de PAA adultes ; (d) est différent du

groupe de parents de PAA mineurs.
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Tableau 14

Moyennes des scores obtenus a certaines échelles au sein du groupe de PAA en fonction de variables catégorielles

liees au suivi medical (N=46)

Variables Suivi-e par un CRMR Test génétique
Oui(n=14) Non(n=32) Oui(n=28) Non (n=18)
Soutien Social — personnes disponibles 17.07 (9.61) 17.03 (10.34) 16.61(10.40) 17.72(9.65)
Soutien Social — satisfaction 78 (13.56) 74.94 (17.17) 76 (16.50) 75.67 (15.86)
Eveénements marquants (2 ans) — impact 27.14 (16.96) 27.25(13.31) 29.32(14.52) 23.94 (13.76)
Perception de la maladie — émotionnel 11.71 (5.15) 11.97 (4.42) 11.96 (4.80) 11.78 (4.41)
Satisfaction Corporelle 63.36 (11.19)  63.19 (10.04) 64.68(9.30) 61 (11.55)
Conscience du Stigma — score total 3471 (11.21) 30.03(8.92) 34.14(9.39) 27.28 (9.14)*
Conscience du Stigma — interactions 14.71 (5.76) 12.31 (5.79) 14.14 (5.45) 11.33 (6.13)
Conscience du Stigma — généralités 20 (7.36) 17.72 (4.48) 20 (5.69) 15.94 (4.36)*
Etat Anxio-dépressif 13.21 (5.83) 13.34 (6.19) 13.71 (6.54) 12.67 (5.22)
Niveau d’anxiété 8.43 (3.82) 8.5(3.84) 8.64 (4.21) 8.22 (3.12)
Niveau de dépressivité 4.79 (3.29) 4.84 (3.05) 5.07 (3.13) 4.44 (3.07)
Qualité de Vie — score total 94.71 (11.40) 96.47 (14.41) 95.89(12.98) 96 (14.58)
Qualité de Vie — physique 14.21 (1.48)  15.44 (2.23)~ 14.75(2.18) 15.56 (1.98)
Qualité de Vie — psychologique 14.57 (2.82) 14.34 (2.46) 14.43 (2.53) 14.39 (2.64)
Qualité de Vie — relationnelle 13.93 (3.02) 14.66 (3.53) 14.11 (3.52) 14.94 (3.15)
Qualité de Vie — environnementale 15.43 (2.24) 14.97 (3.24) 15.43 (2.54) 14.61 (3.52)
Fardeau de I’Albinisme — score total 31.57 (12.76) 31.22(15.43) 31.64 (14.46) 30.83 (15.04)
Fardeau de I’ Albinisme — vivre avec I’alb  14.57 (5.46) 15.78 (6.80) 16.14 (6.45) 14.28 (6.29)
Fardeau de 1’ Albinisme — peur pour 9.50 (6.97) 9.53 (6.04) 9.39 (6.37) 9.72 (6.26)
I’avenir
Fardeau de I’ Albinisme — vie quotidienne  2.79 (3.24) 1.31 (2.24)~ 1.61 (2.67) 2 (2.63)
Fardeau de I’ Albinisme — résilience 4.71 (3.24) 4.59 (3.47) 4.50 (3.31) 4.83 (3.55)

(inverse)

Notes. Indicateurs de significativité : *** p <0.001 ; ** p <0.01 ; * p<0.05 ; ~p <0.05 apres normalisation

des données ; © 0.05 <p < 0.1 méme apres normalisation des données.
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Ensuite, sur le méme principe, nous avons comparé les moyennes obtenues au sein du
groupe de PAA, mais cette fois-ci, en fonction de l'acuité visuelle (i.e., aspect fonctionnel) et
de la couleur des cheveux (i.e., aspect esthétique) (cf. Tableau 15). Concernant I'acuité visuelle,
nous avons séparé les données selon deux groupes : les PAA avec une acuité de 2/10e ou moins,
et celles avec une acuité supérieure a 2/10e. De maniére assez marquée, les personnes ayant
une acuité visuelle inférieure ou égale a 2/10e ont des scores de fardeau global et de charge
émotionnelle significativement plus élevés (respectivement, F[2, 43] = 6.992, p = 0.00235 ;
F[2,43]=3.725, p = 0.0322) que ceux des PAA ayant une meilleure acuité visuelle. Enfin, les
PAA avec des cheveux chatains rapportent une QdV significativement supérieure a ceux ayant
des cheveux blonds (F[2, 43] = 3.656, p = 0.0342). En revanche, ces derniers rapportent un
fardeau quotidien de I'albinisme significativement plus bas que les PAA avec des cheveux blanc
(F2,43]1=4.779, p = 0.0134).

Il est impératif de rappeler que certaines comparaisons intergroupes requicrent une
interprétation nuancée, compte tenu des écarts substantiels concernant la taille des échantillons

étudiés.
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7.2.3. Analyses dyadiques inférentielles : la place des dynamiques dyadiques

dans ’ajustement au handicap (Article 3)

Comme mentionné plus haut, nous allons maintenant présenter 1'é¢tude dyadique en
mettant nos données a I'épreuve du modele APIMeM. Les résultats, détaillés dans l'article
suivant, testent nos hypothéeses de recherche a travers une approche bayésienne.

Pour faciliter la lecture, nous proposons ci-apres la traduction francaise de cet article
(assistée par IA via le modele de langage GPT-4), et que nous avons soumis dans une revue
anglo-saxonne. La version originale de l'article telle que nous I'avons soumis est disponible a

I'Annexe 11.

ARTICLE 3
Ajustement Dyadique des Personnes avec Albinisme et de leur Proche : Modé¢le de Médiation
Bayésien de I'Interdépendance Acteur-Partenaire (APIMeM)
Dyadic Adjustment of Persons With Albinism and their Significant Other: A Bayesian

Mediation Model of the Actor-Partner Interdependence (APIMeM)

Hugo Fournier!, Nicolas Pillaud', Fanny Morice-Picard?, Smail Hadj-Rabia®, Benoit
Arveiler** & Bruno Quintard!

1 Laboratory of Psychology (LabPsy) UR 4139, University of Bordeaux, F-33000 Bordeaux, France

2 CHU Bordeaux, F-33404 Bordeaux, France

3 APHP Paris Necker-Enfants Malades, F-75015 Paris, France

4 Laboratory of Rare Diseases: Genetics and Metabolism (MRGM) INSERM U1211, University of Bordeaux, F-33076
Bordeaux, France

Soumis a la revue Social Science & Medicine le 01/07/2024

Mots-clés : Albinisme ; maladies rares ; ajustement dyadique ; analyses Bayésiennes ;
approche systémique.
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Résumé

Contexte : En France, il existe peu de recherches empiriques standardisées sur les
implications psychosociales de l'albinisme, d'ou la nécessité de comprendre comment les
personnes concernées s'adaptent a leurs handicaps. Les récentes avancées en psychologie de
la santé¢ ont conduit les chercheur-euse's a adopter une approche systémique, prenant en
compte les handicaps et impliquant les proches dans le processus d'adaptation. Cette étude
vise a explorer le role médiateur du coping dyadique au sein des dyades familiales, ou 1'un

des membres est atteint d'albinisme et l'autre est un proche significatif.

Méthode : Trente-huit dyades familiales ont été incluses, chaque personne répondant
individuellement a un protocole en ligne standardisé. Les participant-e-s ont été recrutés par
échantillonnage de convenance, facilité par une association de patients (Genespoir) et des
professionnels de centres médicaux de référence impliqués dans le projet. Les dyades
comprenant une Personnes Avec Albinisme (PAA) née, élevée ou résidant en Afrique ont été
exclues. Trois modéles statistiques basés sur le modele Actor-Partner Interdependence
Mediation Model (APIMeM) ont été testés via une approche bayésienne avec des priors

faiblement informatifs.

Résultats : Les modeles 2 et 3 se sont révélés les plus efficaces pour expliquer les données.
Le mod¢le 2 a montré le role médiateur du coping dyadique commun entre la qualité de la
relation et le niveau d'anxiété, suggérant que les PA A ressentent davantage d'anxiété lorsqu'ils
rapportent bien s'ajuster conjointement avec leur proche. Le modele 3 a mis en évidence le
role de l'impact émotionnel de I'albinisme dans la médiation de la relation entre la conscience
de la stigmatisation et la QdV globale, mais cela n'a été observé que chez les PAA. Une
conscience accrue de la stigmatisation chez les PAA était associée a un impact émotionnel

accru, entrainant une QdV plus altérée.

Conclusions : Les implications psychosociales de 1'albinisme semblent étre cruciales dans
l'ajustement dyadique a cette condition. Les perceptions personnelles et la stigmatisation
associée li¢ a l'albinisme (i.e., validisme) peuvent influencer de maniére ambivalente
I'adaptation des personnes a leur situation. Des études futures devraient approfondir ces
mécanismes complexes, tel que proposé¢ dans notre modele conceptuel de 1’ajustement

dyadique a I’albinisme.
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Contexte

L'albinisme constitue un groupe de troubles autosomaux récessifs caractéris€s par une
déficience visuelle et un phénotype dhypopigmentation variable. La prévalence
traditionnellement reconnue de toutes les formes d'albinisme est d'environ 1 pour 17 000
(intervalle de 1:10 000 a 1:20 000). Cependant, des ¢tudes récentes mettent en lumiére une
variabilité¢ épidémiologique significative selon les régions ( ). Des
prévalences variant selon les types d'albinismes ont ét¢ documentées en Asie (

) et en Amérique centrale ( ),
avec une prévalence plus élevée observée dans certains pays africains. Ce phénomene est
principalement attribué a la consanguinité et aux effets fondateurs?! (

[Tanzanie & Namibie] ; [Botswana] ; [Egypte]). En
Europe, une revue systématique récente de Kromberg et al. (2023) a réévalué les données
disponibles, estimant la prévalence moyenne a 1 pour 12 000 (intervalle de 1:10 000 a 1:15
000). Néanmoins, certains pays européens gagneraient a actualiser leurs données
¢pidémiologiques ; en France par exemple, les données les plus récentes sur la santé de la

population datent de plus d'un siécle ( ).

Au cours des deux dernicres décennies, l'intérét des sciences sociales et psychologiques
pour 1'é¢tude de l'albinisme a augmenté, particulicrement en Afrique ou les PAA font face a des
discriminations et violences significatives (

). Ces travaux, essentiellement descriptifs et exploratoires, cherchent a

illustrer les multiples défis auxquels les PAA sont confrontées tout au long de leur vie

(

21 L'effet fondateur correspond a une perte de variation génétique qui se produit lorsqu'une nouvelle population
est créée a partir d'un nombre relativement restreint d'immigrants provenant d'une population mére.
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). Bien que la majorité de ces études soient qualitatives, quelques recherches
standardisées ont révélé un impact délétere de 1’albinisme sur la QdV physique et des niveaux
¢levés d'anxiété et de dépression, particulierement chez les femmes nigérianes de plus de 50
ans avec des complications cutanées ( ). De plus, une recherche ghanéenne a
mis en évidence une relation négative entre la conscience de la stigmatisation et le bien-étre
subjectif, cette relation étant médiée positivement par un soutien social de la part des proches

percu comme satisfaisant ( ).

Malgré la rareté générale des données et leur généralisation limitée en raison de design
d'études fournissant un faible niveau de preuve (e.g., enquétes qualitatives exploratoires basées
sur des entretiens ; études transversales rétrospectives avec de petits échantillons), la littérature
existante met en évidence l'importance cruciale de l'entourage immédiat dans l'adaptation a
l'albinisme, qu'il soit familial (parents, fréres et sceurs) ou conjugal (

). Ces
conclusions résonnent avec des recherches explorant le rdle et I'implication des familles dans
'adaptation des personnes a leurs problémes de santé, un sujet largement étudié dans les
domaines du handicap et des maladies chroniques (

). La dynamique complexe des relations familiales et des influences environnementales est
difficile a explorer, incitant les chercheur-euse's a se concentrer sur des relations dyadiques

spécifiques pour mieux appréhender cette complexité ( ).

Au cours des trente derniéres années, plusieurs modeles théoriques concernant

l'ajustement dyadique ont émergé (

). Prenant appui sur le modele transactionnel de Lazarus et Folkman (1984), ces modéeles
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ont intégré le processus phare li¢ a 1'adaptation : le coping. Celui-ci renvoie a I'ensemble des
efforts cognitifs et comportementaux mobilisés par une personne pour gérer des demandes
externes et/ou internes spécifiques et évaluées comme consommant ou excédant les ressources
de la personne ( ). Le concept de coping dyadique a été
introduit principalement par Bodenmann (1995, 1997), qui a exploré les mécanismes internes
de l'ajustement dyadique en introduisant le modele transactionnel-systémique du coping
dyadique chez les couples (1995). Il définit le coping dyadique comme les efforts combinés de
chaque partenaire et des deux conjointement pour gérer des événements stressants et les
tensions vécues par un partenaire (stress individuel) ou par les deux (stress dyadique). Selon ce
modele, I'ajustement dyadique comporte trois phases successives : la communication sur le
stress, le développement de stratégies de coping dyadique plus ou moins adaptées, et le feedback
mutuel sur le processus d'ajustement dyadique. Bodenmann a identifié trois types de stratégies
positives/adaptatives (i.e., soutien, délégation, commun) et trois types de stratégies

négatives/maladaptatives (i.e., hostile, ambivalente, superficielle).

Par la suite, Untas (2009 ; ) a étendu le modele de Bodenmann en
développant le modéle systémique et transactionnel des dyades en psychologie de la santé. A
l'instar du modele TIM ( ), les auteur-rice's de ce modele
dyadique ont cherché a intégrer et a fusionner les approches antérieures pour en améliorer la
portée. Premi¢rement, en s'inspirant des propositions de Berg et Upchurch (2007), le modele
d'Untas et al. (2012) place la maladie (et par extension, le handicap) au cceur de 1'ajustement.
Deuxiémement, le modé¢le s'étend a d'autres types de dyades au-dela des couples : des relations
telles que pere-fille, frére-sceur ou méme ami-e-s sont considérées. Bien que ses racines soient
associées aux grandes théories des relations amoureuses, il est désormais reconnu que ce

phénomeéne d'interdépendance est aussi observé dans d'autres types de relations dyadiques telles
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que les amitiés et les relations professionnelles ( ). Trois unités distinctes
émergent alors : le patient, le proche et la dyade, distinguant clairement les caractéristiques et
interactions spécifiques a chaque individu de celles relevant de la dyade. Cette contribution
permet ainsi de mieux comprendre les liens entre certains antécédents et/ou caractéristiques
contextuelles (e.g., données sociodémographiques, mode de vie, caractéristiques de la maladie,
etc.), variables transactionnelles (e.g., coping dyadique, perception de la contrdlabilité de la
situation, etc.) et résultats en maticre de santé a la fois aux niveaux individuel et dyadique. En
plus de prendre en compte la maladie et ses spécificités, le modele d'Untas (2009) inteégre

diverses variables dispositionnelles.

Pour aborder les complexités de tels modeles, de nouvelles méthodes statistiques ont
é¢mergé dans les années 1990, notamment avec l'introduction du mode¢le d'interdépendance
acteur-partenaire Actor-Partner Interdependence Model (APIM ; ). Ce
modele repose sur le principe d'interdépendance, suggérant que les attributs et comportements
d'un partenaire peuvent influencer le fonctionnement de l'autre (et vice versa). Au cceur de cette
technique d'analyse se trouve la distinction des effets "acteur" (i.e., comment le comportement
d'un partenaire impacte ses propres critéres de santé) et des effets "partenaire" (i.e., comment
le comportement d'un partenaire influence les criteres de l'autre). De plus, le modele a été
enrichi pour intégrer des éléments de médiation et de modération, permettant une
compréhension plus détaillée de la complexité des interactions dyadiques. Cela a conduit au

développement de modeles tels que le Actor-Partner Interdependence Moderation Model

(APIMoM ; ) et le Actor-Partner Interdependence Mediation Model
(APIMeM ; ), aussi connu sous le nom de Actor-Partner Mediator Model
(APMeM ; ). Ces extensions sont particulierement utiles pour explorer des

modeles structurels plus complexes, permettant de tester celui proposé par Untas (2009).

249



Ces avancées théoriques et statistiques ont soutenu et enrichi un large éventail de
recherches, particuliérement axées sur les couples. Les liens entre le coping dyadique et le
fonctionnement relationnel, tels que la satisfaction conjugale et la qualité de la communication,
ont trouvé des appuis solides dans la littérature scientifique (

). Il a été observé que le coping dyadique peut étre un plus puissant prédicteur de la
qualité de la relation que les stratégies de coping individuelles (
), et semble médier la relation entre les caractéristiques relationnelles et 1'état émotionnel
( ). Dans le contexte médical, plusieurs
¢tudes ont mis en évidence les caractéristiques protectrices de l'adaptation dyadique et leur
impact bénéfique sur la QdV des partenaires et la stabilit¢ de leur relation. Cela a été
particuliérement évident dans le cas du cancer ( ), et
s'étend a d'autres maladies chroniques telles que le diabeéte et la polyarthrite rhumatoide
( )-

Une seule recherche a exploré 1'ajustement dyadique chez les couples confrontés a une
maladie rare : la mucoviscidose ( ). Cependant, cette étude était basée sur un
design exploratoire qualitatif, et a notre connaissance, les modéles statistiques dyadiques (e.g.,
APIM et ses variantes) n'ont pas encore été appliqués aux dyades concernées par la maladie

rarc.

Pour en revenir au sujet de l'albinisme en France, malgré des efforts considérables dans

la recherche en médecine et en génétique (
), le sujet reste relativement peu étudié¢ dans le cadre de la santé
publique et de la recherche psychosociale. Seules quelques études récentes en psychologie de
la santé ont commencé a combler cette lacune en explorant le vécu des PAA, ce qui favorise ou

entrave leur adaptation, ainsi que les mécanismes de soutien qui leur apparaissent efficaces
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( ). Néanmoins, les
recherches utilisant des méthodes d'investigation standardisées sont rares, et a ce jour, aucune
¢tude en France n'a appliqué des modeles théoriques d'ajustement au handicap ou aux maladies

chroniques a cette population.

Dans la construction de la présente étude, nous nous inspirons du modele de Lazarus et
Folkman (1984) tel qu'adapté par Untas et al. (2012), ou le coping dyadique est pos¢ comme
médiateur dans 1'ajustement dyadique. En effet, comme présenté ci-dessus, des preuves
empiriques soutiennent le role médiateur du coping dyadique entre la qualité de la relation et
I'état anxio-dépressif ( ). L'objectif principal
de cette étude transversale est de tester le role médiateur du coping dyadique au sein de dyades
familiales ou 1'un des partenaires est une PAA et l'autre un proche significatif : parent, partenaire
de vie ou autre membre de la famille proche. Nous formulons 1'hypothése que des niveaux
anxio-dépressifs plus élevés chez les PAA et leurs proches sont corrélés a une efficacité réduite
du coping dyadique, lequel, a son tour, peut étre négativement influencé par une mauvaise
qualité percue de la relation entre les deux membres de la dyade.

A cette fin, nous utiliserons le Actor-Partner Interdependence Mediation Model
(APIMeM ; ). Cette approche analytique sophistiquée, qui considére la
dyade comme unité d'analyse principale, permet d'examiner les effets "acteur” (ici, la PAA) et
"partenaire" (ici, le proche significatif - parent ou partenaire de vie) dans un cadre dyadique.
Cette approche facilite une compréhension détaillée de la maniére dont le vécu d'une personne
affecte sa propre adaptation et celle de l'autre, et vice versa. Compte tenu de la rareté de
l'albinisme et des ressources limitées pour effectuer un recrutement national d'envergure, nous

avons anticipé les difficultés pour atteindre le nombre de dyades nécessaire pour une analyse
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robuste. En conséquence, nous proposons d'utiliser des méthodes statistiques bayésiennes,

moins contraignantes pour les petites tailles d'échantillons ( ).

En statistique bayésienne, il est nécessaire d'estimer une distribution initiale de probabilité
( ). Cette distribution initiale, communément appelée "prior", représente nos
croyances et connaissances a priori sur les parametres que nous souhaitons analyser (

). Alors que les approches fréquentistes estiment uniquement la probabilité d'observer
la méme configuration de données sous I'hypotheése que HO est vraie, la méthode bayésienne
¢évalue directement la plausibilité¢ de H1 en se fondant sur une comparaison entre les a priori et
les données observées.

Les priors sont essentiels car ils influencent le processus d'inférence bayésienne en
combinant nos connaissances préexistantes avec les nouvelles données observées. Cela permet
de mettre a jour nos connaissances et d'obtenir des valeurs de probabilité a posteriori (PPP),
qui sont les nouvelles distributions de probabilité¢ des parametres apres prise en compte des
données. Par exemple, pour étudier le coping dyadique dans les familles ot une personne est
atteinte d'albinisme, nos a priori pourraient inclure des informations provenant d'études
antérieures sur des populations similaires, une expertise clinique ou des connaissances
théoriques sur le coping dyadique et la dynamique familiale. Ces priors peuvent étre spécifiés
comme informatifs (i.e., basé sur des données robustes) or non-informatifs (i.e., reflétant un
manque de connaissances a priori) selon la disponibilité et la qualit¢é des informations
préexistantes.

La flexibilité dans la définition de nos hypothéses statistiques offre plusieurs avantages
dans le traitement de petits ensembles de données par rapport aux méthodes fréquentistes.
Premicrement, elle différe des méthodologies fréquentistes dans la spécification des parameétres

du modele. Alors que les méthodes fréquentistes supposent que les parametres sont fixes, les
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approches bayésiennes les traitent comme des variables aléatoires, offrant une flexibilité accrue
pour l'estimation des modeles. Par ailleurs, les analyses confirmatoires fréquentistes
contraignent les parametres inattendus a zéro, tandis que les méthodes bayésiennes leur
permettent une certaine latitude, reflétant ainsi plus fidelement les distributions a priori. Une
autre distinction significative réside dans 1'hypothése d'une distribution normale asymptotique
des parametres a estimer. Les modéles fréquentistes reposent sur cette hypothése, qui peut ne
pas décrire précisément les distributions, notamment dans les petits échantillons ou la
distribution réelle ne peut étre prédéterminée ( ). Par conséquent, une
distribution des parameétres basée sur les distributions a posteriori s'avére plus efficace pour
l'estimation des modeles ( ).

En résumé, 1'approche bayésienne permet une prise en compte plus circonspecte de la
distribution des données et de sa fidélité dans les tests des modéles ( ).
L'utilisation des statistiques bayésiennes permet donc une flexibilité¢ et une adaptation a la
complexité des données, particulicrement utile dans les contextes ou les tailles d'échantillons
sont petites ou les données rares. En intégrant explicitement les connaissances préalables, les
méthodes bayésiennes fournissent une approche robuste pour I'analyse et l'interprétation des
données en psychologie de la santé, comme 1'étude de l'ajustement dyadique dans les familles

avec des membres ayant un albinisme.

Méthodes

Les données de la présente recherche proviennent d'une étude pilote transversale et
mixte intitulée ALBIPSY. Cette partie du projet utilise une approche de recherche quantitative
basée sur un protocole standardisé¢ en ligne. L'étude est de design confirmatoire, transversal et

rétrospectif.
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Participant-e-s

Trente-huit dyades familiales distinctes répondaient aux critéres d'inclusion et ont
finalement été incluses. Pour participer a I'étude, 1'un-e des deux membres de la famille devait
avoir un albinisme, peu importe la forme, et étre agé-e de plus de 18 ans. Les PAA devaient
s'engager dans I'étude avec un-e de leurs proches (de préférence un parent ou un-e partenaire
de vie). Plusieurs méthodes de recrutement ont été utilisées pour atteindre le plus grand nombre
possible de PAA (e.g., annonces sur le site officiel de 1'Association Francaise des Albinismes
Genespoir ; affiches dans des centres spécialisés ; courriels via fil active de patient-e's ;
présentations aux patient-e-s et familles lors de consultations). Les participant-e-s intéressé-e-s
accédaient ensuite a un formulaire de consentement en ligne, fournissant leur accord et leurs
coordonnées pour une communication ultérieure. Le processus de recrutement commencgait par
contacter la PAA volontaire, qui fournissait ensuite, avec leur consentement, les coordonnées
de leur parent. Le chercheur contactait ensuite ce parent par courriel ou téléphone, expliquant
les objectifs de la recherche et confirmant leur participation. Etant donné que cette étude ne
relevait pas du cadre de la loi Jardé, elle n'a pas été soumise a un comité d'éthique mais a été
validée par un comité universitaire (voir Annexe 9). Afin de respecter les normes éthiques, les
participant-e-s ont signé un formulaire de consentement éclairé aprés avoir pris connaissance
des informations détaillant les objectifs de 1'étude, les procédures, les droits de retrait, les droits
d'acces et de modification des données, ainsi que la garantie d'anonymat (conformément au
Reéglement Général sur la Protection des Données Européen). Aucun participant n'a exercé ces
droits au cours de cette étude.

La phase de recrutement pour cette étude a duré 2 ans et 5 mois, de septembre 2020 a
février 2023. Durant cette période, 68 PAA et 81 proches significatifs ont donné leur
consentement pour participer a 1'étude. Parmi ces participants, 49 PAA et 58 proches ont

complété la procédure en ligne. Aprés couplage des dyades et vérifications relatives aux critéres
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d'exclusion (pour plus de détails, cf. Figure 16), 38 dyades ont finalement été incluses dans

cette recherche.

Figure 16

Diagramme du processus d’inclusion des dyades pour le protocole quantitatif

PAA qui ont consents 3

Proches qui ont consenti 4
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Notes. PAA : Personne Avec Albinisme

Mesures

Données Sociodémographiques

Nous avons recueilli les données démographiques des participant-e-s (age, sexe, lieu de

naissance, lieu de résidence, situation matrimoniale), le statut socio-économique (emploi), les

informations médicales (dge au premier diagnostic d'albinisme, tests moléculaires, type

d'albinisme, connaissance des antécédents familiaux, suivi dans un centre de référence), les
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informations ophtalmologiques (acuité visuelle binoculaire, présence de nystagmus??), et les
informations dermatologiques (phototype, couleur des cheveux). Les variables avec des
réponses dichotomiques, ou dichotomisées pour 1'analyse, incluaient la situation matrimoniale
(célibataire/en couple), la connaissance des antécédents familiaux (oui/non), la présence de
nystagmus (oui/non), et le test moléculaire (oui/non). D'autres caractéristiques comprenaient
des variables qualitatives nominales (e.g., sexe, lieu de naissance, résidence, emploi, type

d'albinisme, couleur des cheveux, phototype) ou ordinales (e.g., acuité visuelle binoculaire).

Qualité de la Relation Dyadique

Pour évaluer la qualité percue de la relation au sein du dyade, nous avons utilisé la
version francaise du Quality of Relationship Inventory (QRI ;

). Le QRI est un auto-questionnaire composé de 22 items répartis en trois
dimensions : disponibilité du soutien, intensité de la relation et conflits. Les items sont évalués
sur une échelle de Likert en 4 points allant de 1 (« trés rarement/pas du tout ») a 4 (« tres
souvent/beaucoup »). Des scores plus €levés sur le QRI indiquent une meilleure qualité percue

de la relation dyadique (étendue : 22-88).

Coping Dyadique

Pour évaluer le coping dyadique, nous avons utilisé la version frangaise du Dyadic
Coping Inventory (DCI ; ). Le DCI est un auto-
questionnaire comprenant 37 items qui opérationnalise le coping dyadique comme un construit
multidimensionnel a travers cinq dimensions : la communication autour du stress, le coping de
soutien, le coping par délégation, le coping négatif et le coping commun. Les quatre premicres

dimensions peuvent étre ensuite catégorisées selon deux sources du coping au sein du dyade :

22 Mouvements involontaires des yeux, généralement oscillatoires ou saccadiques.
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le coping initié par soi, et le coping initi€ par le ou la partenaire, donnant un total de neuf sous-
dimensions. De plus, une dixiéme sous-échelle, quelque peu distincte, mesure le feedback sur
l'efficacité percue et la satisfaction vis-a-vis du coping dyadique.

Etant donné que le DCI a été principalement développé pour évaluer le coping dyadique
dans les relations amoureuses, nous avons identifi¢ un item de la sous-échelle du « coping
commun » qui posait probléme lorsqu'il était appliqué aux participant-e-s d'autres types de
dyades (e.g., dyade parent-enfant) : "Nous sommes tendres et affectueux-se-s ['un-e envers
[’autre ; nous faisons [’amour et essayons de gérer le stress de cette fagon". Ainsi, nous avons
développé une variante du questionnaire adaptée aux dyades non conjugales, ou cet item a été
remanié et dédoublé : "nous nous aidons mutuellement a nous relaxer, en ayant des activités de
loisir, par exemple, en écoutant de la musique" ; "nous sommes tendres, affectueux-ses et
attentionnés-e-s, et essayons de gérer le stress de cette fagon".

Les réponses aux items du DCI sont évaluées sur une échelle de Likert de 1 ("tres
rarement") a 5 ("trés souvent"). Des scores €levés au DCI indiquent un meilleur ajustement

dyadique au stress (étendue : 35-175).

Anxiety-Depressive State

Pour évaluer les niveaux d'anxiété et de dépression des participant-e-s, nous avons
utilisé la version francaise de la Hospital Anxiety-Depression Scale (HADS ;

). Cet instrument comprend 14 items et fournit un score global
d'état anxio-dépressif (instabilité émotionnelle) ainsi que des scores spécifiques pour les
niveaux d'anxiété actuelle (HADS-A ; 7 items) et de dépression actuelle (HADS-D ; 7 items).
Pour chaque item, les participant-e-s doivent se positionner sur une échelle de Likert a 4 points,
des scores plus ¢levés indiquant des niveaux €levés d'anxiété et/ou de dépression (étendue du

score global : 0-42).
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Perception de la Maladie

Le Brief Illiness Perception Questionnaire (BIPQ ; ) a été utilisé
pour évaluer les perceptions des participant-e-s et de leurs proches vis-a-vis de I'albinisme. Cet
instrument vise a évaluer neuf dimensions distinctes des représentations de la maladie, chaque
dimension étant évaluée par un item unique : lI'impact de la maladie sur la vie, la durée percue
de la maladie, le contrdle percu, I'efficacité percue du traitement, les symptdmes causés par la
maladie, les préoccupations associées, la compréhension de la maladie, I'impact émotionnel de
la maladie et les causes percues de la maladie (cette derniére étant I'unique item qualitatif). Des
scores €levés sur le BIPQ indiquent un fardeau psychologique percu important li¢ a la maladie
(étendue : 0-80). Broadbent et al. (2015) suggérent que ces dimensions de représentation de la
maladie peuvent étre divisées en deux catégories : d'une part les "représentations cognitives",
incluant la durée percue, le controle pergu, l'efficacité pergue du traitement, les symptomes
pergus, les préoccupations percues (ou les conséquences percues de la maladie) et la
compréhension percue de la maladie ; d'autre part les "représentations émotionnelles", incluant

I'impact sur la vie et I'impact émotionnel de la maladie.

Réseau Social, Sources de Soutien et Soutien Social Percu

Pour évaluer le soutien social percu par les participant-e-s, nous avons utilis¢ le
Questionnaire de Soutien Social Per¢u (QSSP ; ). Ce questionnaire
vise a déterminer, pour chacun des quatre types de soutien identifiés par House en 1981
(empathique, estime de soi, instrumental et informationnel), le nombre de personnes sur
lesquelles le sujet estime pouvoir compter, les personnes spécifiques (famille, ami-e-s,
collégues, spécialistes, associations) représentant chaque source de soutien, et le niveau de
satisfaction du sujet. Cette mesure génére deux scores provenant de deux sous-échelles

distinctes, un score de disponibilité¢ du soutien et un score de satisfaction du soutien. L'échelle
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de disponibilité du soutien utilise une échelle de Likert a 4 points, ou les participant-e-s
indiquent le nombre de personnes disponibles pour chaque type de soutien (0 personne, de 1 a
3 personnes, de 4 a 6 personnes, et plus de 6 personnes). La deuxiéme sous-échelle mesure la
satisfaction du soutien en utilisant une échelle de Likert a 5 points allant de 1 (insatisfait) a 5
(satisfait). Des scores ¢élevés sur chaque sous-échelle du QSSP indiquent un plus grand nombre
de personnes disponibles dans le réseau de soutien (étendue : 0-60) et une satisfaction accrue

associée au soutien recgu (étendue : 20-100).

Conscience de la Stigmatisation

Pour évaluer la stigmatisation pergue liée a I'albinisme, nous avons utilisé le Stigma
Consciousness Questionnaire (SCQ ; ). Cet auto-questionnaire est composé de 10
items, chacun structuré sur une échelle de Likert de 1 a 7, visant a mesurer le degré d'accord
avec les énoncés associés a chaque item. A l'origine validé pour divers contextes, nous avons
adapté le SCQ a cette recherche en recentrant ses items sur l'albinisme et en les reformulant
dans un langage affirmatif. Cet ajustement était nécessaire car les items formulés initialement
de maniere négative risquaient de compliquer la compréhension des participant-e-s. Inspirés
par la traduction frangaise validée du SCQ utilisée avec des personnes souffrant de perte
auditive ( ), nous avons établi deux versions : une pour les personnes atteintes
d'albinisme (e.g., item 5 : "le fait que je sois albinos influence la facon dont les gens agissent a
mon égard") et une autre pour leurs proches (e.g., item 5 : "le fait que mon proche soit albinos
influence la fagon dont les gens agissent a son égard"). Les scores sur le SCQ varient de 7 a

70, des scores ¢€levés indiquant une perception accrue de la stigmatisation associée a I'albinisme.
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Qualité de Vie Générale (QdV)

La QdV générale a été évaluée en utilisant la version bréve traduite en francais de l'instrument
développé par 'OMS (WHOQOL-Bref ; ). Cet auto-questionnaire se
compose de 26 items mesurant quatre dimensions : la santé physique, la santé psychologique,
les relations sociales et I'environnement. Les participant-e-s ont répondu a chaque item sur une

échelle de Likert a 5 points, des scores ¢levés reflétant une meilleure QdV.

Analyse des données

Nous avons adopté une approche entiérement bayésienne via modélisation par équation
structurale en raison de la petite taille de I'échantillon (
). Toutes les analyses ont été réalisées avec le logiciel R (
), en utilisant spécifiquement les packages rstan (

) et blavaan ( ). En effet, bien que certaines solutions aient
été proposées pour éviter les problémes de convergence (i.e., modélisation en deux étapes,
régression des scores factoriels ; ), ces méthodes donnent significativement plus
de problémes de convergence que les estimations bayésiennes dans les modeles d'équations
structurales ( ). En suivant les recommandations
de van Erp et al. (2018) et Smid et al. (2020), nous avons utilisé des priors réfléchis plutdt que
des priors naifs. A noter qu'il a été difficile d'obtenir des informations empiriques concernant
chacun des priors a inclure dans notre modele, la définition des priors restant cependant faible
( )-

Pour les paramétres de variance, des priors gamma ont été utilisés avec une forme de 1
et un taux de .05 ; pour les parameétres de covariance, des priors béta ont été utilisés avec o = 1
et B =1 dans une plage étendue de -1 a +1 ; et pour les charges factorielles et les pondérations

de régression, des priors normaux ont été employés avec u =0 et 6 = 10. En général, ces priors
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ne contraignent pas fortement les estimations des parametres a des valeurs spécifiques, a
l'exception des priors gamma pour les estimations de variance qui évitent que les variances
deviennent négatives, et des priors béta pour les covariances qui empéchent les cas d'Haywood
(i.e., corrélations absolues supérieures a un).

La matrice de corrélation que nous avons produite (cf. Annexe 13) nous a permis de
mettre en évidence des schémas de covariance qui semblent cohérents avec les aspects
théoriques énoncées précédemment. En particulier, nous avons constaté que seule la sous-
échelle d'anxiété (HADS) était significativement corrélée aux variables dyadiques sur
lesquelles nous nous concentrions. Par conséquent, le score global de 'HADS, ainsi que la sous-
¢chelle de dépression, n'ont pas été pris en compte dans les modeles d'équations structurales
que nous avons estimés. Pour nos modeles, toutes les variables ont été standardisées pour éviter
des structures de covariance mal définies en raison de grandes différences dans la variance
absolue des différentes mesures ( ). Notre processus de sélection de
modele ( ) a débuté par une comparaison de divers
modeles multivariés pour a la fois tester nos hypothéses et déterminer le modéle le plus
plausible par rapport aux données observées. Suivant la logique exposée dans l'introduction, les
schémas de corrélations observés et les objectifs de recherche, nous avons considéré et comparé
les mode¢les suivants :

e Le Modele 1 (M1) proposait un APIMeM soutenu a la fois par la théorie et les résultats
empiriques, ou le Coping Dyadique Total est la variable qui médiatise le lien entre la
Qualité de la Relation Dyadique et le niveau d’ Anxiété. Ce modele englobait I'ensemble
des sources et dimensions de coping dyadique (cf. Figure 17).

e Le Modele 2 (M2), offrait un autre APIMeM trés similaire, ou le Coping Dyadique
Commun est la variable qui médiatise le lien entre la Qualité de la Relation Dyadique

et le niveau d'Anxiété. Cette fois, le modele ne considérait que 1'une des dimensions du
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coping dyadique : les stratégies développées conjointement par les partenaires (cf.
Figure 18).

e Le Modele 3 (M3), largement guidé par nos données (i.e., matrice de corrélation),
proposait un APIMeM ou I'Impact Emotionnel de l'albinisme qui médiatise la relation

entre la Conscience de la Stigmatisation et la QdV générale (cf. Figure 19).

Chaque mod¢le a estimé deux types d'effets : les effets acteur, qui indiquaient I'influence
des aspects individuels sur les critéres de santé personnels ; et les effets partenaire, qui renvoient
a la maniere dont les caractéristiques d'un individu affectent les critéres de I'autre personne au
sein du dyade. Plusieurs sous-mod¢les alternatifs ont été testés en faisant varier les corrélations
entre les variables des PAA et de leur proche, pour identifier le modele qui capturait le mieux
les schémas de covariance entre les variables de méme niveau. Pour sélectionner le meilleur
modele, nous avons pris en compte les indices d'ajustement suivants :

- Le Bayesian Root Mean Square Error of Approximation (BRMSEA) (

), avec des valeurs inférieures a 0,08 indiquant un ajustement du
modele acceptable, et des valeurs inférieures a 0,06 indiquant un bon ajustement du
modele ( ).

- La Posterior Predictive P-value (PPP) qui donne une estimation de la performance de
prédiction du modele, servant d'alternative bayésienne aux tests de significativité
traditionnels. Une valeur de PPP approchant ou dépassant 0,5 implique un risque réduit
d'assumer que le modele est généralisable ( ).

- Le Bayesian Information Criterion (BIC), un indice comparatif utilisé pour déduire le
modele le plus approprié parmi plusieurs alternatives, les valeurs plus faibles indiquant

un meilleur ajustement des données ( ).
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- Le Bayesian Gamma Hat (et le Bayesian Gamma Hat ajusté), un indice d'ajustement
traditionnel utilis¢é en SEM pour évaluer la reproduction de la structure de covariance
par le modele. Les valeurs supérieures a 0,90 suggerent un ajustement acceptable, et
celles supérieures a 0,95 indiquent un bon ajustement (

).

- La Bayesian McDonald's Centrality (BMc) qui peut étre considérée comme l'inverse du
BRMSEA, donnant un indice de «bon ajustement» plutét que de « mauvais
ajustement ». Des valeurs plus élevées indiquent donc un meilleur ajustement des

données au modele, avec des valeurs supérieures a 0,95 suggérant un bon ajustement

( ).

Chaque modele a été ajusté en utilisant la méthode d'estimation bayésienne de Monte-
Carlo par chaines de Markov basée sur 4 500 itérations en 3 chaines, et en considérant 1 500
warm-up draws?>.

Pour vérifier la convergence de 'estimation bayésienne des parameétres, nous exigions
que le Potential Scale Reduction Factor (PSRF) soit inférieur a 1,05. Le PSRF (i.e., R) est le
rapport de la variance au sein de chaque chaine de Markov a la variance entre les différentes
chaines. Les valeurs de PSRF proches de 1,00 indiquaient une convergence parfaite, tandis que
des valeurs plus élevées indiquaient une convergence insuffisante (>1,05) ( ).

Pour vérifier I'efficacité de 1'échantillonnage, nous avons utilisé la Effective Sample Size
(ESS), une mesure bien définie méme si les chalnes n'avaient pas de moyenne ou de variance
finie ( ). En raison de l'autocorrélation des chaines de Markov, I'ESS sert de

métrique d'ajustement, équivalant le nombre d'échantillons autocorrélés a un nombre équivalent

d'échantillons indépendants. Pour une estimation robuste des quantiles postérieurs, I'ESS devait

23 Les "warm-up draws" correspondent 2 un nombre initial d'itérations qui sont effectuées avant que les chaines de
Markov utilisées pour 1'échantillonnage par Monte Carlo (MCMC) aient atteint un état d'équilibre.
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étre sensiblement supérieur a 100 fois le nombre de chaines. Dans notre cas, avec trois chaines,
un ESS d'au moins 300 pour chaque parametre était visé.

Pour évaluer la significativité d'un effet, nous avons examiné l'intervalle de crédibilité a
95% associé a chaque estimation. Si l'intervalle incluait 0, nous avons conclu que les preuves
en faveur de I'effet observé étaient en faveur de HO plutot que de H1.

Avant de procéder a l'analyse en pistes causales sur nos variables latentes, nous avons
d'abord examiné les modeles de mesure de nos instruments pour garantir leur validité de
contenu. Toujours en adoptant une approche bayésienne, nous avons effectu¢ des analyses
factorielles confirmatoires multiples (BCFA) pour chaque outil, au sein de I'échantillon de PAA,
mais aussi de celui des proches. Si la charge factorielle d'un item était estimée dans un intervalle
de confiance a 95% incluant 0, l'item était supprimé de la mesure (car nous ne pouvions pas
étre sir que cet item reflétait efficacement le construit latent) (voir par exemple,

).

Les analyses ont été¢ menées en double aveugle par le premier auteur (HF) et le deuxiéme
auteur (NP). De plus, pour faciliter la réplicabilité des résultats, ils ont également fixé une graine
aléatoire (117). Les scripts R utilisés par les deux premiers auteurs pour exécuter les analyses

sont disponibles a I'Annexe 14.

Résultats

Description de I’échantillon

Dans notre échantillon de 38 dyades familiales, 21 étaient des partenaires de vie, 15
¢taient composées d'un parent et de leur enfant adulte atteint d'albinisme, une comprenait un
parent porteur d'albinisme avec un enfant non atteint, et la derniére était constituée de cousines
étroitement liées. Toutes les dyades conjugales étaient exclusivement hétérosexuelles, avec 16

PAA femmes, et 5 PAA hommes. Parmi les dyades parent-enfant, les relations mere-fille étaient
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les plus courantes (23,69%), tandis qu'aucune dyade pere-fils n'était présente dans 1'étude (pour
plus de détails, cf. Tableau 15). L'age moyen des PAA était de 39,32 ans (ET = 18,3), tandis que

pour les proches significatifs, 'dge moyen était de 50,32 ans (ET = 16,96).

Tableau 16

Description des dyades incluses au sein de l'étude

Type de dyade N (%)
Partenaire de vie 21 (55.26%)
PAAQ - &partenaire 16 (42.10%)
PAAJ - Qpartenaire 5 (13.16%)
Parent — Alb child 15 (39.48%)
Mere — fille 9 (23.69%)
Mere — fils 4 (10.51%)
Pére — fille 2 (5.28%)
Pére — fils 0 (0%)
Mere avec alb — fils non affecté 1 (2.63%)
Cousines (9-9) 1 (2.63%)

Au sein du groupe de PAA, les femmes représentaient la majorité (76,32%), la moiti¢ des PAA
¢taient des employées et un peu plus de la moitié était en couple (57,89%). En ce qui concerne
les proches significatifs, autant d'hommes et de femmes ont ét¢€ inclus-e-s dans I'é¢tude. Environ

trois quarts des proches significatifs étaient en couple (76,32%) et employés (73,67%).
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Tableau 17

Caracteéristiques sociodémographiques (sexe, statut matrimonial et situation professionnelle)
de chaque membre des dyades incluses

Caractéristiques N (%)
sociodémograpahiques PAA Proches significatifs
Genre
Masculin 9 (23.68%) 19 (50%)
Feminin 29 (76.32%) 19 (50%)
Statuts marital
Célibataire (ou divorcé-e, veuf-ve) 16 (42.11%) 9 (23.68%)
En couple 22 (57.89%) 29 (76.32%)
Emploi
Employé-e 19 (50%) 28 (73.67%)
Retraité-e 6 (15.79%) 8 (21.05%)
Etudiant-e 8 (21.05%) 0
Sans emploi 4 (10.53%) 2 (5.27%)
Stagiaire 1 (2.63%) 0

Concernant les données biomédicales des PAA, une proportion non négligeable recevait
des soins dans les centres de référence (26,32%), et environ un tiers étaient au courant de cas
d'albinisme dans leur famille (34,21%). Pour la plupart des participant-e-s, 1'albinisme a été
diagnostiqué des la naissance (39,48%) ou dans les mois suivants (23,68%). Néanmoins,
certain-e-s n'ont pris connaissance de leur état que bien plus tard, méme a I'age adulte pour
quelques-un-e-s (10,53%). Plus de la moiti¢ des PAA avaient passé les tests génétiques
(60,52%), révélant 8 cas d'albinisme oculo-cutané (21,05%), 2 d'albinisme oculaire (5,26%) et

1 cas de HPS?* (2,63%). Pour d'autres ayant passé les tests, le type d'albinisme n'a pas pu étre

24 Le syndrome d'Hermansky-Pudlak (HPS) est une maladie génétique héréditaire partageant des caractéristiques
cliniques communes avec 1'albinisme oculo-cutané. Onze sous-types génotypiques de HPS ont été identifiés a ce
jour, tous impliquant une diathése hémorragique associée a un dysfonctionnement plaquettaire. Globalement tres
rare, la prévalence mondiale du HPS est estimée a 1-9/1 000 000 (sauf dans le nord de Porto Rico ou la prévalence
augmente significativement a 1/1 800, ).
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spécifié, certain-e's attendant encore les résultats (10,53%), tandis que d'autres étaient testés
uniquement pour le risque de transmettre 1'albinisme a leur futur enfant (10,53%). Sur le plan
ophtalmologique, toutes les PAA incluses dans cette étude présentaient un nystagmus, et plus
de la moitié affichait une acuité visuelle binoculaire de 2/10 ou moins (57,89%). Sur le plan
dermatologique, seules 4 PAA avaient connaissance d'antécédents de cancer de la peau dans
leur famille. Le phototype prédominant dans notre échantillon était de Type 1 (i.e., peau tres

claire et blanche) (78,95%). En ce qui concerne les cheveux, plus de la moitié¢ des PAA avaient

des cheveux blonds (57,89%), et prés d'un tiers des cheveux blancs (31,58%).

Tableau 18

Caracteéristiques de santé des PAAs incluses dans l'étude

Caractéristiques biomédicales N (%)
Suivi médical auprés d’un CRMR
Oui 10 (26.32%)
Non 28 (73.68%)

Connaissance d’antécédents d’albinisme dans la famille
Oui
Non

13 (34.21%)
25 (65.79%)

Age de premiére détection de I’albinisme
A la naissance
Dans les 35 premiers mois
Enfance (3 — 11 ans)
Adolescence (12 — 17 ans)
Adulte (+ 18 ans)
NSP

15 (39.48%)
9 (23.68%)
9 (23.68%)
0

4 (10.53%)
1 (2.63%)

Tests génétiques (e.g., conseil génétique, diagnostic moléculaire)

Oui
Non

23 (60.52%)
15 (39.48%)

267



Controle des Modeéles de Mesure

Suite a I'exécution des BCFA, les structures factorielles de presque toutes les échelles
de mesure ont été simplifiées. Pour le QRI, sept items ont été exclus pour les PAA et neuf pour
les proches ; pour le score total du DCI, 16 items ont été retirés pour les PAA et dix pour les
proches ; au sein de la sous-échelle "coping commun" du DCI, aucun item n'a été retiré pour
les PAA, tandis que l'item 35 a été exclu pour les proches ; concernant la sous-échelle "Anxiété"
de la HADS, un item a été écarté pour les PAA et deux pour les proches ; pour le SCQ, deux
items ont été €liminés pour les PAA et un pour les proches ; et pour le WHOQOL-Bref, neuf
items ont été retirés pour les PAA tandis que seulement deux pour les proches (pour plus de
détails, cf. Annexe 15).

Seuls les échelles a deux items ont été conservées en raison de corrélations significatives
entre les items de la sous-échelle "feedback du coping dyadique" (DCI) et la sous-échelle
"impact émotionnel percu" (BIPQ), observées aussi bien pour les PAA (r=.84, p <.001 et r =
.59, p < .001, respectivement) que pour leur proche (r = .66, p <.001 et r = .62, p < .001,
respectivement).

Cependant, nous avons rencontré des difficultés avec le QSSP. Initialement, lors de la
comparaison des résultats, aucun des deux chercheurs n'a abouti a la méme solution pour cet
instrument. De plus, les itérations ultérieures des BCFA ont une fois de plus généré des résultats
différents, divergeant non seulement entre eux mais aussi des analyses précédentes. Ce n'est
qu'apres avoir fixé la graine qu'une solution cohérente est apparue, mettant en lumicre
l'instabilité¢ de la mesure dans I'é¢tude. Théoriquement, simplifier le QSSP pose probléme, car
chaque item représente un point crucial d'intersection entre les trois dimensions de 1'outil. En
effet, omettre des items pourrait compromettre significativement la validité de contenu de
l'instrument : que signifierait-il si nous retirions presque tous les items liés au soutien familial

pour les PAA, mais les conservions pour les proches ? En raison de ces problémes, nous avons
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décidé d'exclure le QSSP de notre analyse, ce qui a a son tour simplifi¢ de maniére significative

le Modéle 3.

Estimation des Modéles Dyadiques

Modéle 1. Le Coping Dyadique : un médiateur du lien entre la Qualité de la Relation
Dyadique et le niveau d’ Anxiété ?

Parmi les variantes testées du Modele 1, celles qui s'ajustaient le mieux aux données
¢taient celles ou la corrélation du coping dyadique était spécifiée entre les PAA et leur proche,
et/ou lorsque les corrélations étaient spécifiées entre les PAA et leur proche sexuels pour les
variables endogenes (BIC = 883.529) (pour plus de détails, cf. Annexe 16).

Le Modgele 1 présentait un ajustement aux données mitigé. Bien que certains indices indiquaient
un ajustement acceptable, voire bon (By = 0.95; adjusted By =0.809; BMc = 0.901), d'autres
indices étaient moins convaincants (PPP = 0.277), voire carrément médiocres (BRMSEA =
0.132). Ce modele montre une bonne efficacité de I'échantillonnage (ESS min = 1721.978) mais
quelques problémes de convergence (R max = 1.002286) (cf. Annexe 16).

Le Tableau 18 présente les estimations postérieures, les écarts-types et les intervalles de
crédibilité a 95 % pour les prédicteurs de chaque piste du modele, ainsi que la variance totale
expliquée pour chaque critére. Les Tableaux 19 et 20 ont suivi la méme approche formelle, mais

en se concentrant respectivement sur le Modele 2 et le Modele 3.
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Tableau 19

Estimations postérieures, écart-types, intervalles de confiance (95 %) et variance expliquée des

prédicteurs prévus dans le Modele 1

95% IC

Regressions Estimation (ET) Tfer  Supéien R?

PAA_ Coping Dyadique
“PAA_Qualité de la relation (acteur) 0.808 (0.162) 0.494 1.131 0.399
“Proche Qualité de la relation (partenaire) -0.316 (0.207) -0.733  0.079

Proche Coping Dyadique
~ Proche Qualité de la relation (acteur) 0.367 (0.204) -0.027  0.783 0.146
“PAA Qualité de la relation (partenaire) 0.164 (0.162) -0.157  0.488

PAA_ Feedback du Coping Dyadique
“PAA _ Coping Dyadique (acteur) 0.783 (0.190) 0.408 1.160 0.405
~ Proche Coping Dyadique (partenaire) 0.146 (0.233) -0.314  0.613

Proche Feedback du Coping Dyadique
~ Proche Coping Dyadique (acteur) 0.624 (0.154) 0.321 0.937 0371
“PAA Coping Dyadique (partenaire) -0.046 (0.125) -0.307  0.200

PAA Anxiété
“PAA _ Coping Dyadique (acteur) 0.440 (0.243) -0.022  0.924 0.130
~ Proche Coping Dyadique (partenaire) 0.127 (0.292) -0.453  0.707

Proxche Anxiété
~ Proche Coping Dyadique (acteur) -0.775 (0.347) -1.470  -0.084 0.154
“PAA_ Coping Dyadique (partenaire) 0.473 (0.279) -0.063  1.043

Le coping dyadique, tel que rapporté par les PAA, est positivement associ¢ a la maniere

dont ils percoivent la qualité de leur relation avec leur proche significatif. Cependant, cet effet

acteur parallele ne semble pas étre significatif pour les proches (cf. Figure 17). Le feedback sur

le coping dyadique, tel que rapporté par les PAA, est positivement associé au coping dyadique

tel que percu par les PAA eux-mémes. Cet effet acteur parallele est également significatif pour

les proches. En ce qui concerne les proches, leur niveau d'anxiété est négativement et

significativement corrélé a leur évaluation d'un coping dyadique adaptatif. Cependant, cet effet
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n'apparait pas comme significatif pour les PAA. Aucun effet partenaire n'est apparu significatif

dans nos analyses.

Figure 17

Résultats du Modele 1 avec estimations postérieures et intervalles de confiance
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Notes. Les régressions significatives sont indiquées par des fléches en noir.

Modéle 2. Le Coping Dyadique Commun : un médiateur du lien entre la Qualité de la
Relation Dyadique et le niveau d’Anxiété ?

Parmi les variantes testées du Modele 2, celles qui s'ajustaient le mieux aux données
¢taient celles ou aucune corrélation n'était spécifié¢e entre les PAA et leur proche, ou lorsque les
corrélations étaient spécifiées entre les PAA et leur proche pour les variables endogénes (BIC

=938.921) (cf. Annexe 16).
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Le Modé¢le 2 a globalement montré de meilleurs indices d'ajustement. En effet, tous les

indicateurs ont montré une amélioration par rapport au Modéle 1 (By = 0.971; adjusted By =

0.881; BMc = 0.942), bien que deux d'entre eux frolaient l'acceptabilité (PPP = 0.413;

BRMSEA = 0.088). Une fois de plus, ce modele a démontré une bonne efficacité de

I'échantillonnage (ESS min = 1611.405) avec de légers problémes de convergence (R max =

1.001812) (cf. Annexe 16).

Tableau 20

Estimations postérieures, écart-types, intervalles de confiance (95 %) et variance expliquée des

prédicteurs prévus dans le Modeéle 2

95% IC

Regressions Estimation (ET) Inferiewr Supéricur R?

PAA Coping Commun
“PAA Qualité de la relation (acteur) 0.900 (0.231) 0.433 1.347 0.287
“Proche Qualité de la relation (partenaire) -0.275 (0.304) -0.879  0.329

Proche Coping Commun
“ Proche Qualité de la relation (acteur) 0.478 (0.287) -0.085  1.048 0.126
“PAA Qualité de la relation (partenaire) 0.200 (0.227) -0.256  0.652

PAA Feedback du Coping Dyadique
“PAA Coping Commun (acteur) 0.544 (0.140) 0.263 0.813 0.345
~ Proche Coping Commun (partenaire) 0.199 (0.166) -0.122 - 0.527

Proche Feedback du Coping Dyadique
~ Proche Coping Commun (acteur) 0.465 (0.094) 0.284 0.658 0.469
“PAA Coping Commun (partenaire) 0.053 (0.081) -0.106  0.205

PAA Anxiété
“PAA_Coping Commun (acteur) 0.421 (0.164) 0.106 0.743 0.166
~ Proche Coping Commun (partenaire) -0.037 (0.186) -0.394  0.322

Proche Anxiété
~ Proche Coping Commun (acteur) -0.569 (0.215) -0.991  -0.152 0214

0.311 (0.185) -0.049  0.676

“PAA Coping Commun (partenaire)
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Le coping commun, tel que rapporté par les PAA, est positivement li¢ a la fagon dont ils
percoivent la qualité de leur relation avec leur proche significatif (PS) (cf. Figure 18).
Cependant, l'effet acteur paralleéle n'est pas significatif pour les proches. Le feedback sur le
coping dyadique, rapporté par les PAA, est positivement associé au coping commun tel que
percu par les PAA eux-mémes. L'effet acteur paralléle s'est également avéré significatif pour
les proches. Le niveau d'anxiété des proches est positivement li¢ au coping commun tel qu'ils
le percoivent. Cependant, pour les PAA, leur niveau d'anxiété est négativement associé au
coping commun qu'ils rapportent. En d'autres termes, plus les PAA rapportent s'ajuster
conjointement avec leur proche, plus cela aurait tendance a augmenter leur anxiété. Une fois de

plus, aucun effet partenaire significatif n'est apparu dans nos analyses.

Figure 18

Résultats du Modele 2 avec estimations postérieures et intervalles de confiance
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Notes. Les régressions significatives sont indiquées par des fléches en noir.
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Modéle 3 : I'mpact Emotionnel : un médiateur de la relation entre la Conscience de la
Stigmatisation et la QdV générale ?

Parmi les variantes testées du Modele 3, celles qui s'ajustaient le mieux aux données
¢taient celles ou aucune corrélation n'était spécifié¢e entre les PAA et leur proche, ou lorsque les
corrélations étaient spécifiées entre les PAA et leur proche pour la QdV (BIC = 725.822) (cf.
Annexe 16). Ce modéle a fait état d'une trés bonne efficacité¢ d'échantillonnage (ESS min =
2896.514) mais rencontre de légers problémes de convergence (R max = 1.001092).

Le Modc¢le 3 présentait des indices d'ajustement encore plus solides par rapport aux modeles
précédents. En effet, tous les indices d'ajustement ont passé le seuil d'acceptabilité (By = 0.984;
adjusted By = 0.963; BMc = 0.975; BRMSEA = 0.044) indiquant une robuste concordance des
données avec le modele. Bien que la PPP ait augmentg, elle n'était pas encore a un niveau idéal

(PPP = 0.436).

Tableau 21

Estimations postérieures, écart-types, intervalles de confiance (95 %) et variance expliquée des
prédicteurs prévus dans le Modele 3

Estimation 95% IC

Regressions (ET) Inférieur  Supérieur R?
PAA Impact émotionnel per¢u
“PAA_ Conscience Stigma (acteur) 0.995 (0.423) 0.148 1.806 0.222
~ Proche Conscience Stigma (partenaire) 0.526 (0.386) -0.220 1.265
Proche Impact émotionnel percu
~ Proche Conscience Stigma (acteur) 1.141 (0.529) 0.123 2.200 0.194
“PAA_ Conscience Stigma (partenaire) 0.722(0.584)  -0.453  1.850
PAA QdV
“PAA_Impact émotionnel pergu (acteur) -0.135(0.042)  -0.230  -0.040 0.193
~ Proche Impact émotionnel percu (partenaire) 0.019 (0.038) -0.058  0.094
Proche QdV
~ Proche Impact émotionnel pergu (acteur) -0.019 (0.042)  -0.105  0.063 0.035
“PAA_Impact émotionnel percu (partenaire) -0.048 (0.058)  -0.163  0.065
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Nous observons que I'impact émotionnel percu chez les PAA est positivement li¢ a leur
conscience de la stigmatisation. L'effet acteur parallele est également significatif pour les
proches, bien qu'avec une plus grande variabilité (cf. Figure 19). La QdV des PAA montre une
association négative avec l'impact émotionnel pergu relatif a l'albinisme. Cependant, cet effet
acteur parallele ne sembe pas étre significatif pour les proches. Une fois de plus, aucun effet

partenaire significatif n'a été observé dans nos analyses.

Figure 19

Résultats du Modele 3 avec estimations postérieures et intervalles de confiance
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Notes. Les régressions significatives sont indiquées par des fléches en noir.

Discussion

L'objectif principal de cette étude était d'explorer le role médiateur du coping dyadique
au sein des dyades familiales ou un partenaire est atteint d'albinisme et I'autre est un membre
significatif de la famille (e.g., parent, partenaire de vie, enfant, cousin). Nous avons inclus 38
dyades composées de PAA et de leurs proches qui ont complété en ligne un protocole
standardisés. Trois modeles bayésiens ont été testés en utilisant des techniques statistiques
basées sur 'APIMeM. Le Modéle 1 s'est concentré sur le coping dyadique global en tant que
variable médiatrice entre la qualité de la relation et le niveau d'anxiété, montrant un ajustement

mixte avec les données collectées. Le Modele 2 a examiné le coping dyadique commun en tant

275



que variable médiatrice entre la qualit¢ de la relation et le niveau d'anxiété, indiquant un
ajustement acceptable aux données, surpassant le Modele 1. Le Modele 3 (guidé par nos
données) a exploré l'impact émotionnel percu de l'albinisme en tant que variable médiatrice
entre la conscience du stigmate et la qualité de vie globale, montrant un bon ajustement aux
données.

A la lumiére des résultats obtenus, il apparait que les Modéles 2 et 3 expliquent le mieux
les données que nous avons recueillies aupres des familles touchées par 1'albinisme. Malgré
I'absence d'effets partenaire significatifs dans les modéles testés, cette recherche esquisse un
nouveau tableau des mécanismes d'adaptation et de I'état émotionnel au sein de ces dyades. Le
deuxieéme mode¢le avait déja montré son efficacité dans des études antérieures sur les couples
( ). Cependant, concernant nos analyses de
régression bayésienne, bien que la majorité des effets significatifs aille dans le sens de nos
hypotheses, une régression présente un résultat contraire a ce qui était attendu : plus les PAA
disaient s'adapter conjointement avec leur proche significatif, plus ils avaient tendance a
éprouver de I'anxiété.

Cela va a l'encontre du sens commun selon lequel un coping efficace, qu'il soit
individuel ou dyadique, agit généralement comme un facteur protecteur dans les contextes de
maladies chroniques ( ). Néanmoins, nous pourrions formuler
quelques explications potentielles pour un tel constat.

Une explication initiale pourrait impliquer le concept d'autonomie, un concept inhérent
a l'adaptation dyadique. Est-il possible que les PAA, qui savent qu'elles dépendent largement
du coping commun avec leur proche, soient conscientes qu'elles auraient plus de difficultés si
elles devaient faire face seules ? Ainsi, si elles fonctionnent efficacement avec leur proche, cela
pourrait-il suggérer qu'elles se sentent moins compétentes lorsqu'elles sont seules ? Cette

relation quelque peu ambivalente avec 'autonomie est apparue dans les entretiens que nous
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avons menés avec cette population aux cotés de la méme équipe de recherche. Certaines PAA
semblent apprendre des leur plus jeune age de leurs parents a €tre le plus autonomes possible
afin de se conformer aux attentes de la société.

Par ailleurs, sachant que certain-e-s ont été élevé-e-s en considérant que leur albinisme
n'est pas vraiment une maladie ( ), nous formulons I'hypothése que les PAA
qui ont intériorisé ces mantras d'autonomie et de normalité pourraient percevoir un fardeau
accru de l'albinisme, car ils n’iraient pas rechercher d'aide ou de soutien extérieurs.
Naturellement, cette interprétation de nos résultats manque actuellement de preuves empiriques
robustes pour étre confirmée. Cependant, un concept attrayant pourrait aider a relier toutes ces
notions de manicre cohérente : le validisme.

Au cours des trois dernieres décennies, de nombreuses définitions de complexité
variable ont émergé, mais de mani¢re générale, le validisme englobe "la stigmatisation, les
préjugés, la discrimination et 'oppression sociale dirigés contre les personnes en situation de
handicap" ( ). Cette forme complexe de rejet du handicap découle d'une
conceptualisation particuliére du « soi et du corps (le standard corporel) qui est projeté comme
la norme parfaite, typique de l'espéce et donc essentiel et totalement humain. En conséquence,
le handicap est présenté comme un état diminué de 1'étre humain » ( ). Ce n’est
que récemment qu’il y a eu une recrudescence de recherches sur ce phénomeéne et ses
similitudes avec d'autres "ismes" tels que le racisme, le sexisme, 1'dgisme et autres formes
d’oppression ( ). Par conséquent, la compréhension du validisme
s'est élargie pour inclure non seulement les normes sociétales, mais aussi les attitudes
personnelles, en identifiant a la fois les niveaux implicites et explicites d’attitudes validistes
( ). Dans cette
distinction, quatre types de validisme ont pu étre mis au jour : symbolique, de principe, aversif

et véritablement peu préjudiciable ( ).
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Bien que les personnes que nous avons interrogées ne s'identifient peut-étre pas comme
validistes, elles ont néanmoins été élevées dans une société profondément imprégnée de ces
normes. Que ce soit a I'école, au travail ou méme au sein de leurs cercles sociaux immédiats, la
société a, de maniere plus ou moins explicite, transmis aux personnes en situation de handicap
(PSH) le fait qu'il était préférable pour elles de faire les choses de la méme manicre que celles
n’ayant pas de handicap ( ). Cette observation, selon laquelle les PSH pourraient
intérioriser des attitudes validistes, résonne avec des études antérieures qui suggerent que les
PSH entretiendraient souvent des perceptions préjudiciables a 1'égard du handicap, en
particulier des attitudes implicites. Certain-e-s auteur-rice's ont suggéré que l'internalisation de
la dévaluation sociale peut avoir des effets néfastes sur les perceptions relatives au handicap,

I'estime de soi et la satisfaction de vie des PSH.

Hehir (2002) a mis en évidence deux archétypes défavorables liés aux PSH : les "7iny
Tims" qui sont dépeints comme enfantins, dépendants et passifs, suscitant ainsi la pitié ou
nécessitant la charité. Et, a 'opposé, les "supercrips" qui visent a gagner un respect complet des
personnes non handicapées en démontrant la capacité de surmonter leur handicap par des
prouesses extraordinaires ( ). C'est ce dernier mod¢ele archétypique qui a
probablement particuliérement résonné aupres des familles concernées par l'albinisme. En effet,
l'incitation a exceller, a déployer des efforts supplémentaires pour €tre per¢u ou se sentir
"normal", est un leitmotiv couramment valorisé par les PAA et leurs parents dans les pays
occidentaux (i.e. cultive un "esprit combatif” ;

).

Nous soulignons le contexte occidental car, comme indiqué dans l'introduction, les

freins sanitaires et sociaux liés a 1'albinisme sont d'une tout autre ampleur sur le continent

africain. La-bas, les PAA sont confrontées a une violence sévere dés leur plus jeune age et ont
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un acces extrémement limité aux soins de santé, exacerbant ainsi leurs difficultés dans I'une des
régions les plus ensoleillées du monde. On peut affirmer que la situation des PAA en Afrique
est critique. Cette perspective largement partagée, non seulement par les personnes directement
touchées mais aussi par une partie significative de la population générale, conduit
inévitablement a considérer l'albinisme a travers un prisme ultra-relativiste. Par conséquent, ces
représentations de 1’albinisme contribuent au développement de normes subjectives minimisant
le degré d'invalidité associé a l'albinisme en France (e.g., certes, déficient-e visuel-le mais pas
non plus aveugle ; stigmatisé-e mais pas autant qu'en Afrique ; manque d'aménagements publics
suffisants, mais la France offre quand méme des aides intéressantes), et pourraient ainsi,
involontairement, favoriser des attitudes validistes au sein des familles et des communautés de
patient-e-s. Ces normes ambigués générent un paradoxe, une complexité, quant a la maniere de
s'adapter au handicap. Si le besoin d'aide ou de soutien va a I'encontre des normes validistes ou
des représentations de "supercrip", le coping dyadique devient ainsi une source de dissonance
et de stress. Cette double contrainte, si elle est vraie, laisse inévitablement les individus figés
dans un mode de fonctionnement avec lequel ils ne peuvent étre entierement satisfaits.

Cela souléve une question importante : si, d’un coté, gérer seul est rassurant et gratifiant,
mais épuisant, et que, de I’autre, recevoir de l'aide peut faciliter les tiches mais créer un stress
et potentiellement diminuer 1'estime de soi, comment expliquer une telle ambivalence ? Nous

fournirons ci-dessous quelques réponses potentielles et pistes de recherche.

Compte tenu des points que nous avons abordés ci-dessus, il est logique de revenir
d'abord a un niveau d'analyse individuelle et d'étudier I'interaction entre les attitudes, les normes
validistes, les stratégies d'adaptation et le fardeau de 1'albinisme. Nous postulons que 1'impact
de ces attitudes et normes sur le fardeau ressenti est médi¢ par le type de stratégie de coping

utilisé. L'idée sous-jacente est que les personnes avec des attitudes plus validistes peuvent étre
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moins enclines a utiliser des stratégies centrées sur la recherche de soutien social, ce qui
induirait ainsi une augmentation du fardeau. Cependant, une autre variable que nous pensons
modérer l'effet des attitudes et des normes sur les stratégies d'adaptation est de savoir si
l'albinisme est considéré ou non comme une maladie. Comme nous I’avons soulevé dans 1'é¢tude
qualitative que nous avons menée en parallele ( ), considérer l'albinisme
comme une maladie est un sujet clivant au sein de la communauté de patient-e-s et semble étre
lié¢ a leurs stratégies adaptatives. Nous suggérons que les stratégies de coping sont d’autant
moins orientées vers la recherche de soutien social que I'individu croit que son albinisme n'est
pas une maladie (en d'autres termes, "pourquoi demander de 1'aide aux autres si je ne suis pas

malade ?").

Pour étayer ces hypothéses relatives au validisme et au fait de ne pas considérer son
albinisme comme une maladie, la littérature existante suggere en effet que des relations
complexes existent entre l'adaptation au handicap et les construits sociocognitifs. Plusieurs
¢tudes ont observé des influences réciproques entre les attitudes envers le handicap et le
processus d'adaptation (

), ainsi que leur impact sur un critére de santé intéressant : I'acceptation du
handicap ( ). L'acceptation du
handicap fait référence a "un ajustement du systéme de valeurs d'une personne de telle sorte
que ses pertes réelles ou percues dues au handicap n'affectent pas négativement la valeur de ses
capacités existantesy ( ). Ce concept est considéré comme 1'un
des indicateurs principaux d'une adaptation psychosociale optimale face aux handicaps (

). En outre, selon la théorie de I'acceptation de la perte, accepter un handicap implique des
changements de valeurs ( ) et est donc étroitement li¢ aux attitudes

envers le handicap ( ). Une étude chinoise récente
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menée sur des adolescent-e's déficient-e-s visuel-le's a montré que les attitudes envers le
handicap et le coping étaient des prédicteurs de I'acceptation du handicap. La relation entre les
attitudes a 1'égard du handicap et le coping était réciproque. D'une part, le coping centré sur soi
(e.g., planification, recadrage, adaptation active) prédit des attitudes positives a I'égard du
handicap. D'autre part, les attitudes négatives a 1'égard du handicap prédisaient un coping plus

¢vitant et moins pro-actif ( ).

De maniére intéressante, bien que le validisme semble ressortir dans les données
disponibles sur 'albinisme en France, la question de la surprotection, qui est également souvent
le présente pour les PSH, ne semble pas avoir été abordée. Pourtant, la surprotection a été
largement étudiée dans le domaine du handicap et de la parentalité (

), en particulier dans la DV ( ).
Cette absence est probablement due a un biais de désirabilité sociale ( ), d’ou
le fait que ce phénomene soit si peu rapporté. Néanmoins, cette thématique ne devrait pas étre
négligée, plusieurs études ayant suggéré une association négative entre une surprotection

parentale excessive et les difficultés d'adaptation chez les enfants ( ).

D’autre part, un autre aspect est a considérer en relation avec le Mode¢le 3. Bien que plus
axée sur les données que sur la théorie, cette modélisation a mis en évidence le role significatif
de la stigmatisation pergue sur les expériences émotionnelles négatives et une QdV réduite chez
les PAA. Les proches semblent étre eux-mémes conscients de cet impact. Sachant que validisme
et stigmatisation sont étroitement connectés, ces résultats ouvrent des perspectives
prometteuses pour de futures recherches. En effet, un concept trés spécifique explique
l'internalisation des attitudes et normes validistes lorsqu'une personne est stigmatisée : I'auto-

stigmatisation. Ce concept a été décrit pour la premicére fois par Goffman (1963) et fait référence
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a la tendance d'un individu a percevoir, intérioriser et accepter les stigmates associés a son

identité par la société. Ce processus a été particulierement étudié dans le domaine de la santé

mentale, notamment par Link et al. (1987, 1988, 2001), a travers la théorie de l'auto-

stigmatisation et du rejet social anticipé. Etre réticent a rechercher du soutien auprés des autres

pourrait également s'expliquer par l'anticipation d'un rejet potentiel. Nous pourrions également

suggérer que l'internalisation des normes et attitudes validistes pourrait étre facilitée par l'auto-

stigmatisation. Au vu des suggestions faites tout au long de cette section, nous proposons ci-

dessous une modé¢lisation qui pourrait mériter d'étre testée dans de futures recherches.

Figure 20

Proposition d'un modele global d'ajustement dyadique au handicap chez les PAA
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D'autres modéles généralistes ont également été proposés pour comprendre comment la

stigmatisation affecte le fonctionnement des personnes confrontées a des problémes de santé,

en particulier en termes d'adaptation, d'état émotionnel, d'estime de soi et de QdV globale

). Cette proposition de modele vise a préciser la nature

282



spécifique des relations entre divers construits sociaux, cognitifs, émotionnels et
comportementaux au sein de la population des PAA, en y ajoutant une dimension systémique
importante : celle de la relation dyadique entre un proche significatif et une PAA.
Conjointement aux résultats fournis par notre étude, ce modele pourrait servir de fondement
solide pour de futures recherches en maladies rares. Cela permettrait d'évaluer la pertinence
d'explorer l'impact conjoint de différentes variables contextuelles, transactionnelles et

sociocognitives sur l'ajustement dyadique a un probléme de santé.

Limites et points forts

Les résultats de cette étude sont soumis a un certain nombre de limites. La principale et
la plus importante de ces limites est la taille de I'échantillon extrémement réduite, qui est restée
inchangée malgré deux ans et demi d'efforts d'inclusion. Cela peut étre attribué a la rareté de la
maladie (i.e. le recrutement se faisait souvent au cas par cas), a la complexité du protocole
(impliquant la formation de dyades familiales), et a la nature contraignante du processus
d'évaluation (i.e. batterie d'auto-questionnaires d'environ une heure), ce qui a conduit plusieurs

participant-e-s a interrompre leur participation sans la reprendre.

Deuxiemement, la validité de certaines échelles peut étre remise en question. L’échelle
QSSP a du étre exclue de notre modélisation par €quations structurales en raison de sa structure
interne instable, peut-€tre due a sa construction. Malheureusement, nous n'avons pas pu intégrer
les résultats du QSSP car il s'est révélé inadapté a cette population ou a ce contexte de recherche.
Dans les futures études, il pourrait étre plus pertinent d'utiliser le Social Support Questionnaire
(SSQ) ou sa version abrégée (SSQ6) développée par Sarason et al. (1983, 1987).

En ce qui concerne le BIPQ, certains items n'étaient pas vraiment adaptés a l'albinisme.

De plus, le regroupement des items en dimensions cognitives et émotionnelles n'a pas été validé
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par une analyse factorielle confirmatoire robuste. Il serait judicieux de valider l'instrument
aupres des PAA, ou a minima, auprés d'une population ayant une maladie rare.

Ces remarques vont de pair avec notre approche visant a vérifier nos modeles de mesure.
Méme si I'Analyse Factorielle Confirmatoire Bayésienne a abouti a un contenu stable et
cohérent, les indices d'adéquation associés étaient loin d'étre satisfaisants. Un échantillon de
participant-e-s plus important et un protocole simplifié contribueraient sans aucun doute a

garantir la validité de telles échelles.

Enfin, nous avons manqué de priors réellement informatifs pour faire des estimations
plus précises. Cependant, les conclusions de cette étude concorder avec celles obtenues dans
une recherche antérieure basée sur des entretiens exploratoires, ou des problématiques liées a
la stigmatisation et a I'autonomie semblaient également jouer un role crucial dans I'ajustement
dyadique a l'albinisme ( ). Cette forte convergence, ¢émanant de deux
méthodes d'investigation différentes (entretiens vs. protocole standardis€), renforce la validité
des résultats de la présente étude et des hypotheéses explicatives possibles que nous avons pu
formuler. De plus, cette étude a permis de fournir une base de données pertinente et des reperes

empiriques solides qui, a l'avenir, nous aideront a spécifier des priors de maniere plus réfléchie

( )-

Cette étude a tout de méme des points forts notables qui méritent d'étre pris en
considération. Tout d'abord, elle met en lumiére 1'utilité de I'approche bayésienne, notamment
lorsqu'il s'agit de traiter des données relatives a maladies rares. Etant donné les difficultés
inhérentes a la constitution d'échantillons suffisamment grands dans ce domaine, les analyses
bayésiennes apparaissent comme une solution pertinente pour contourner ces obstacles. Une

telle approche permet d'améliorer les analyses au fil du temps, car les recherches ultérieures
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pourront s'appuyer sur nos résultats pour établir des priors plus informatifs, affinant ainsi la
précision de leurs investigations. De plus, cette recherche est la premicre étude en France a
avoir analysé l'ajustement dyadique dans le domaine des maladies rares. Elle met en lumicre
une ambivalence potentielle au sein de la dyade concernant I'ajustement au handicap, suggérant
que faire face aux défis de mani¢re commune pourrait donner plus de réconfort au proche
significatif qu'a la personne directement concernée par 1'albinisme. Cette étude a utilisé des
modeles statistiques innovants pour mettre en lumicre cette ambivalence émotionnelle dans
l'ajustement dyadique. Il s'agit 1a d'un premier pas significatif dans le domaine des maladies

rares pour comprendre les intrications associées aux dynamiques interpersonnelles.

Conclusion

L'albinisme, tout comme de nombreuses situations de santé, a un impact significatif sur
divers aspects de la vie des personnes affectées, nécessitant qu’elles développent des stratégies
d'adaptation tant au niveau individuel que dyadique. Outre le fait d’avoir mis en lumicre
l'impact de la stigmatisation sur la détresse émotionnelle et l'altération de la QdV, cette
recherche a révélé un résultat surprenant : des niveaux ¢élevés de coping partagé entre les
personnes atteintes d'albinisme et leur proche significatif sont associés a une augmentation de
'anxiété. Un tel résultat suggere que le validisme pourrait agir comme un catalyseur potentiel
de la maniére ambivalente dont les individus s'adaptent a leur albinisme. Le modéle conceptuel
que nous avons proposé¢ mérite une investigation approfondie dans de futures recherches afin
de contre-valider ce résultat et de mettre en lumiere les mécanismes sous-jacents a cette

dissonance.
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Abréviations

APIM : Actor-Partner Interdependance Model ; APIMeM : Actor-Partner Interdependance
Mediation Model ; BCFA : Bayesian Confirmatory Factor Analyses ; BIC : Bayesian
Information Criterion ; BIPQ: Brief Illness Perception Questionnaire ; BMc : Bayesian
McDonald'’s Centrality ; BRMSEA : Bayesian Root Mean Square Error of Approximation ;
DCI : Dyadic Coping Inventory ; ESS : Effective Sample Size ; HADS : Hospital Anxiety-
Depression Scale ; HPS : Syndrome de Hermansky-Pudlak ; MCMC : Markov Chain Monte
Carlo ; PPP : Posterior Predictive P-value ; PSRF : Potential Scale Reduction Factor ; QSSP :
Questionnaire de Soutien Social Percu ; PAA: Personne Avec Albinisme ; QdV : Qualité de
Vie ; QRI : Quality of Relationship Inventory ; SCQ : Stigma Consciousness Questionnaire ;

SSQ : Social Support Questionnaire ; WHOQOL : World Health Organization Quality of Life
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CHAPITRE 8

Discussion générale

8.1. Synthése des principaux résultats

L'objectif de cette recherche doctorale était, d une part, d'explorer le vécu des personnes
ayant un albinisme (PAA) et celui de leur entourage proche (notamment leurs parents), d’autre
part, de savoir dans quelle mesure I'ajustement dyadique avec un proche significatif contribue
au maintien d'une bonne qualité de vie (QdV). Cette recherche s’inscrivait dans un cadre
exploratoire, motivé par l'absence de données psychosociales empiriques chez les PAA en

France.

Pour répondre a ces objectifs, nous avons tout d'abord réalisé une revue systématique
de la littérature. Celle-ci visait a identifier les implications psychosociales des maladies
génétiques rares dermatologiques (y compris 'albinisme), en termes de QdV, d'état émotionnel,
de perception de soi et, plus globalement, d'expériences vécues dans la vie quotidienne. Outre
les symptomes cutanés rendant la peau vulnérable (ou source de géne et de douleur), cette revue
a révélé un ensemble de caractéristiques communes aux 4 affections investiguées? : un impact
négatif variable sur la QdV et I’état émotionnel, une stigmatisation pendant l'enfance et
l'adolescence, de l'inconfort dans certaines situations sociales, et I'importance du soutien social,

notamment de la part de la famille, des ami-e-s et des communautés de patient-e-s.

25 Pour rappel, les 4 affections considérées dans notre revue étaient I’albinisme, la NF1, les ichthyoses
héréditaires et les tAches de naissance congénitale.
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Bien que nous ayons identifié plusieurs points communs entre ces maladies rares de la
peau (notamment entre l'albinisme et la NFI1), deux axes principaux distinguent
particuliérement l'albinisme des autres génodermatoses :

- premiérement, 1'albinisme est aussi et surtout une maladie rare ophtalmologique. La
déficience visuelle (DV) qu'elle entraine (basse vision, nystagmus, photophobie) a des
répercussions tres différentes des autres atteintes dermatologiques (plutot sources de génes et
de douleurs) avec lesquelles nous I'avons comparée. Bien que sa composante dermatologique
soit visible et généralement reconnue par l'environnement social, sa composante
ophtalmologique est trés souvent invisible alors qu’elle est pourtant trés invalidante. La DV est
donc souvent ignorée ou peu considérée par I'entourage social et la société en général.

- deuxiémement, il est frappant de constater que la majorité des études psychosociales sur
l'albinisme ont ét¢ menées en Afrique. Ce constat traduit une situation extrémement
préoccupante en matiere de santé mais aussi de sécurité pour les PAA qui vivent sur ce
continent. Stigmatisées et ostracisées, leur vie est parfois méme menacée en raison de fausses
croyances et de traditions tenaces. L'albinisme semble ainsi occuper une place bien particulicre
au sein méme des maladies rares tant il résonne différemment selon les cultures et a travers le

monde.

Cette revue a été fondamentale pour interpréter et mettre en perspective les résultats
provenant des entretiens semi-dirigés individuels (N=9 enfants d’age adulte avec un albinisme
et 9 parents affiliés) et des réponses au protocole standardis¢ (N=38 dyades PAA-parents
affiliés). Notre travail exploratoire empirique a commencé par 'étude approfondie du vécu de
l'albinisme chez des adultes directement affectés, ainsi que de celui de 1'un de leurs parents. Ces
entretiens de neuf dyades, menés séparément, ont permis de dégager quatre grandes catégories

thématiques concernant I'expérience de l'albinisme :
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1. Les perceptions personnelles et les représentations sociales de 1'albinisme : on remarque un
clivage notable entre celles et ceux qui considérent 1'albinisme comme une maladie, et les
autres qui ne préferent pas utiliser ce terme.

2. Les difficultés et obstacles rencontrés par les PAA : parmi les difficultés fréquemment
mentionnées, on retrouve des expériences de stigmatisation durant l'enfance et
l'adolescence, ainsi que des obstacles, principalement liés a la basse vision et au manque
de considération de la part des systémes médicaux, scolaires et institutionnels.

3. Les ressources et facilitateurs : on remarque un vaste éventail de stratégies de coping
développées ou mobilisées pour gérer la maladie et ses conséquences, ainsi que de
nombreuses ressources externes investies de maniere variable par les PAA.

4. Le fonctionnement dyadique parent-enfant : deux leitmotivs principaux semblent avoir été
transmis par les parents a leur enfant, a savoir, I'importance de 1'autonomie et la nécessité

d'étre percu comme une personne normale / comme tout le monde.

Ces entretiens ont montré que, parmi les PAA valorisant fortement l'autonomie,
certain-e-s ressentent un fardeau constant dii a la nécessité de s'adapter en permanence. Nos
analyses suggéerent l'existence de relations complexes entre les perceptions personnelles de
l'albinisme, les stratégies d'ajustement utilisées et le fardeau associé a cette condition. Par
ailleurs, au vu des difficultés rapportées, il apparait que l'albinisme est une condition
principalement entravée par des facteurs sociaux, plutot que par des caractéristiques inhérentes

a l'affection elle-méme.

Avant de procéder a l'analyse qualitative des entretiens des dyades conjugales incluses

dans notre étude, nous étions curieux de savoir comment I'ajustement dyadique fonctionnait au

sein de ’ensemble des dyades (Parent-PAA et conjoint-PAA). Nous avons ainsi analysé les
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réponses de chaque dyade au protocole standardisé. Etant donné la quantité de variables
considérées et la taille restreinte de notre échantillon, nous avons opté pour des méthodes
bayésiennes pour nos analyses. Puis, nous avons sélectionné les variables les plus pertinentes
en vue d'obtenir le modele le plus parcimonieux possible. Pour ce faire, nous nous sommes
appuyés sur la littérature existante et avons produit une matrice de corrélation sur la base des
données dyadiques recueillies (cf. Annexe 13). Nous avons donc pu spécifier 3 modeles a mettre
a 1'épreuve de nos données. Deux modeles ont démontré une bonne adéquation a nos données
et ont révelé des résultats significatifs. Le mod¢le 2, mettant en lumicre le role médiateur du
coping dyadique commun entre la qualit¢ de la relation et le niveau d'anxiété, semblait
¢galement indiquer que plus les PAA étaient conscientes de s'adapter conjointement avec leur
partenaire, plus elles avaient tendance a ressentir de l'anxiété. D un autre coté, le modele 3 a
souligné une relation substantielle entre la conscience de la stigmatisation et la charge
émotionnelle associée a 1'albinisme, tant du point de vue des PAA que de celui de leurs proches.
Nous avons remarqué également que I'impact émotionnel de 1'albinisme médiait la relation entre
la conscience du stigma et la QdV globale, mais cela n'a été observé que chez les PAA : ainsi,
plus la conscience de la stigmatisation est €levée, plus l'albinisme a tendance a impacter
¢motionnellement la PAA et, a terme, a réduire sa QdV globale. En revanche, le mode¢le 1, qui

considérait le coping dyadique dans sa globalité, n'a pas donné de résultats concluants.

Comme illustré dans la modélisation proposée a la fin de I'Article 3, les résultats obtenus
suggerent un réseau complexe d'influences réciproques entre la stigmatisation pergue,
'adhésion a des normes validistes, les représentations sociales et personnelles de 1'albinisme,
ainsi que les stratégies de coping mobilisées. Ces facteurs exercent collectivement un impact
variable sur le fardeau de l'albinisme, 1’état émotionnel et la QdV globale des PAA. Cette

modélisation repose ¢galement sur les interprétations des résultats qualitatifs présentés dans
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I'Article 2. Nous y avions suggéré que les PAA qui valorisent explicitement I'autonomie seraient
plus susceptibles de compter exclusivement sur leurs ressources personnelles pour s'adapter, et
ce d'autant plus si elles ne considéraient pas l'albinisme comme une maladie. Dans ces cas-1a,
les PAA éprouveraient un fardeau encore plus important associé a l'albinisme que les personnes

reconnaissant leur condition comme une maladie.

8.2. Mise en perspective des résultats qualitatifs et quantitatifs

8.2.1. L’albinisme : surtout et avant tout une déficience visuelle

Lorsque nous considérons I’ensemble des résultats obtenus et les confrontons a la
littérature existante, des paralleles émergent avec le domaine du handicap visuel. En effet, les
personnes ayant une DV ont une QdV réduite car ce handicap affecte leur capacité a réaliser de
maniére autonome les activités quotidiennes, comme la mobilité, la lecture, et certains soins
personnels ( ). D'autres études ont
¢galement mis en évidence l'impact délétére de la DV sur le bien-étre émotionnel et les relations
sociales ( ). En tenant
compte de ces observations, nos analyses comparatives révelent un résultat particuliérement
intéressant : l'acuité visuelle apparait comme un puissant prédicteur de l'impact émotionnel de

l'albinisme et du fardeau qui y est associ€.

Par ailleurs, de nombreuses études ont effectivement démontré l'existence d'une
corrélation solide entre 'acuité visuelle et la QdV générale (

). Or, dans notre population d’étude la QdV des PAA ne différe pas

significativement entre ceux ayant une trés basse vision (< 2/10e) et ceux ayant une meilleure

acuité¢ visuelle (> 2/10e). Comment expliquer ce résultat ? De plus, aucune différence
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significative n'est observée dans la QdV entre les PAA et leurs proches. Plusieurs pistes
explicatives peuvent alors étre envisagées. Premiérement, il serait plus appropri¢ de recourir a
des régressions linéaires pour mettre en évidence le lien entre acuité visuelle et QdV (ou une de
ses sous-dimensions). Deuxiémement, le questionnaire de Fardeau de I'Albinisme se concentre
bien plus sur les aspects li¢s a la vision que le WHOQOL-Bref (questionnaire généraliste), la
rendant ainsi plus sensible aux différences de capacités visuelles au sein de I'échantillon. Les
auteurs soulignent que, malgré une association strictement positive avec l'acuité visuelle,
'évaluation de la sensibilit¢ du WHOQOL a cette relation nécessite davantage de preuves
( )-

Troisiemement, a un niveau plus théorique, ces résultats invitent a reconsidérer 1'idée
selon laquelle toutes les personnes malades et/ou porteur-euse's d'une déficience ont
nécessairement une QdV réduite ( ). Le regard de ces
autrices s'applique particulicrement bien aux PAA dont la perception de la QdV est des la
naissance conditionnée par leurs capacités visuelles limitées. Park et al. (2015) suggéraient
aussi l'influence du contexte développemental sur les capacités d'adaptation des personnes
malvoyantes. De ce fait, I'impact sur la QdV n'est donc pas du tout du méme ordre entre les
nouveaux cas de personnes ayant une DV légere (e.g., presbyties), et les personnes vivant avec
une DV plus sévére et depuis plus longtemps (e.g., myopie), voire depuis la naissance (e.g.,

nystagmus congénital).

Les revues de Purola et ses collaborateur-rice's (2023), mais aussi celles de Tshuma et
al. (2022), de Nayeni et al. (2021) et de Nyman et al. (2010), ont ainsi mis en évidence des
résultats intéressants concernant les populations malvoyantes. D’une part, I'impact négatif de

la DV sur la QdV tend a augmenter avec l'age ( ), et d’autre part, les femmes
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rapportent une QdV inférieure a celle des hommes, quel que soit le niveau de vision (

).

Ensuite, la sévérité de la DV a été associée a une diminution de la QdV, indépendamment
de l'affection oculaire sous-jacente. Purola et al. (2022) ont méme suggéré que l'acuité visuelle
¢tait un facteur de détérioration de la QdV plus important que la connaissance de la maladie

elle-méme (comme la dégénérescence maculaire liée a 1'age ou la rétinopathie diabétique).

Les résultats issus de ces quatre revues de la littérature ont clairement montré que les
personnes ayant une basse vision avaient une QdV significativement plus basse que des
personnes sans problémes de vue (

). Les divers auteurs qui ont exploré le vécu des personnes ayant une DV ont ainsi identifi¢
quatre réseaux d'impact distincts ( ):
- Premic¢rement, la DV entraine des répercussions psychologiques significatives,
notamment une augmentation des symptomes dépressifs (
), une détresse émotionnelle accrue (
), un sentiment croissant de solitude et d'isolement (
), ainsi qu'une estime de soi diminuée et une perte de confiance en soi (
). Cependant, d'autres études ont aussi mis en évidence la place du
fonctionnement social et du soutien apporté par les proches comme facteur de protection,

notamment sur la symptomatologie dépressive (

).
- Deuxiémement, les personnes avec DV rencontrent un certain nombre d'obstacles dans
leur vie sociale. Elles sont la cible de comportements de stigmatisation ( ),
de discrimination ( ) et d'ostracisme ( ). Ces
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répercussions se traduisent par une réduction du fonctionnement social et des interactions
sociales ( ), peu de relations amicales ( ) et de
l'insatisfaction vis-a-vis de la vie sexuelle ( ).

- Troisiémement, sur le plan physique et pragmatique, la DV a un impact significatif sur
les activités de la vie quotidienne et I'autonomie (

), notamment a travers les contraintes liées aux
déplacements et a la mobilité ( ). Ces difficultés ne se limitent pas a la
législation sur le permis de conduire, mais incluent également le manque de ressources
sociétales : l'organisation chaotique de l'espace public, I'information illisible sur les transports
en commun, les systémes de diffusion inaudibles et les trottoirs mal aménagés. Ces obstacles
entravent la capacité des personnes a s'orienter et exigent un temps de préparation important
pour les déplacements ( ). Ces défis de mobilité réduisent les activités
sociales et les activités de la vie quotidienne, renforgant ainsi I'isolement social (

).

- Enfin, les personnes avec DV subissent de nombreuses contraintes imposées par leur
environnement social. La plus notable d'entre elles est la stigmatisation structurelle dans les
milieux professionnels ( ), se traduisant, d'une part, par un taux de chomage
plus ¢€levé chez les personnes avec DV et la difficulté pour elles d'étre recrutées (

) ; d'autre part, par des pratiques professionnelles injustes qui détériorent leurs conditions

de travail (e.g., absence d'aménagements bureautiques) ( ).

Dans un autre registre, un résultat intéressant est venu nuancer un constat qui semble
pourtant aller de soi. En effet, Cimarolli (2006) observe que les niveaux d'anxiété et de
dépression chez des personnes malvoyantes étaient positivement prédits par le fait de se sentir

surprotégé par sa famille et ses ami-e's. La question de la surprotection est étudiée depuis
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longtemps dans le champ du handicap et de la parentalité (

). Il s'agit de I'ensemble des comportements qui restreignent les activités d'une
personne dans le but de garantir sa sécurité, mais qui en méme temps la privent de la possibilité
de se défendre elle-méme. En conséquence, une surprotection entrave le développement de
l'autonomie de 1'individu et peut involontairement favoriser sa dépendance a autrui (

). L'OMS, de son coté, a souligné que la surprotection peut étre observée a la fois a un
niveau individuel (e.g., parents limitant fortement les loisirs de leur enfant) et au niveau de la
société (e.g., établissements scolaires choisissant de dispenser des activités plutot que de les
adapter aux besoins spécifiques) ( ). Une étude qualitative récente,
explorant les réactions émotionnelles chez des personnes avec différents handicaps, a révélé
que les personnes ayant une DV étaient particuliérement impactées par la surprotection dans
leur quotidien ( ). Par ailleurs, une étude antérieure avait déja rapporté
que les adolescent-e's ayant une DV rencontraient davantage de difficultés pour se faire des
ami-e's, se sentaient plus isolés et moins compétents socialement. Ces difficultés sociales
¢taient majorées par une surprotection de leurs parents et, notamment, par le fait que ces
derniers ne leur laissent pas suffisamment de libertés ( ). Dans notre étude,
en revanche, les participant-e-s n'ont que trés rarement mentionné de maniere explicite une
surprotection exercée par leurs proches. Bien au contraire, les PAA comme leur parent avaient
plutdt tendance a promouvoir l'autonomie et l'indépendance. Il est possible que le design
rétrospectif de notre étude, combiné au biais de désirabilité sociale, ait réduit les occasions de

repérer des signes de surprotection de la part des parents.

Pour finir, des recherches menées en Finlande ont suggéré que l'impact de la DV et des

maladies oculaires sur la QdV et le bien-&tre général avait diminué au fil du temps (

). En d’autres termes, les finlandais vivent
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mieux leur malvoyance aujourd'hui qu'il y a 10 ans. Ceci peut s'expliquer par 1'émergence de
nouveaux outils permettant de compenser la DV en termes de matériel (e.g., lunettes de plus en
plus adaptées et performantes, aménagement des espaces de travail...) mais aussi de logiciels
(e.g., généralisation des smartphones, multitude d'applications procurant une assistance...).
Cette piste est cohérente avec certaines de nos données qualitatives qui sous-entendaient un
effet générationnel dans le vécu de I'albinisme, avec notamment plus de possibilités d'aide et
d'assistance pour les nouvelles générations (nées a partir des années 90s-2000s) par rapport aux
générations précédentes. Toutefois, des études longitudinales supplémentaires menées dans

d'autres pays sont nécessaires pour confirmer cette tendance a 1'échelle mondiale.

Dans l'ensemble, ces éléments démontrent I'importance capitale de la vision dans la vie
quotidienne des différentes populations cliniques. La perte de vision est associée a une influence
négative significative sur la QdV dans le monde entier et, a ce titre, constitue un fardeau
mondial pour la santé physique, sociale et mentale. Approcher la prise en soin de I'albinisme
sous l'angle de l'ophtalmologie est essentiel (voire prioritaire) pour alléger le plus tot possible

le fardeau des PAA, mais aussi celui des parents, et des proches en général.

8.2.2. L’adaptabilité : une force pour dépasser le handicap

Comme nous l'avons vu tout au long de ce manuscrit, les PAA ont déployé un large
¢ventail de stratégie de coping pour faire face aux difficultés. Dans les entretiens que nous avons
réalisés, l'adaptabilité a d'ailleurs été élevée au rang de valeur essentielle par certaines PAA,
mais également par certains parents. Tshuma et al. (2022), répertoriaient déja dans leur revue
de la littérature toutes les stratégies de coping mobilisées par les personnes avec DV que 1'on
retrouve aussi trés clairement dans les entretiens mené avec les PAAs. Ces stratégies

comprennent la recherche de soutien social, la planification anticipée, la participation a des
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groupes de soutien, ainsi que le développement d'une attitude combative face aux défis (cf.

Atrticle 2).

Toutefois, chacune de ces stratégies a des implications différentes en termes de
ressources mobilisées, de cible d'ajustement et de manicre de les mettre en place (

). Rai et al. (2019) ont constaté, dans une étude portant sur 60 PAAs, que ces derniers
privilégiaient des stratégies de coping réflexives et de I'évitement plutot que d'autres types de
stratégies. Le coping réflexif est fréquent car il permet aux personnes de changer de point de
vue, d’imaginer de nouvelles alternatives et de rester optimiste. L'évitement, bien que souvent
percu négativement, pouvait ici s'avérer bénéfique pour prendre du recul et explorer d'autres
formes de soutien. Cependant, le recours systématique aux stratégies d'évitement peut devenir
nuisible a long terme et conduire a un isolement social. La planification stratégique et le coping
centré sur les émotions étaient beaucoup moins utilisés bien qu'ils aient eu tendance a aboutir a
des issues de santé positives. Dans sa theése, Meyer (2006) mettait I'accent sur les stratégies
d'ajustement interpersonnelles mobilisées par les personnes avec DV, a savoir, se confier a
quelqu'un, participer a des groupes de soutien, chercher des informations et demander des

conseils aupres des personnes compétentes.

En psychologie de la santé, l'un des principaux axes d’étude est d'identifier les
déterminants des stratégies de coping mobilisées. De nombreuses études ont investigué quels
¢taient les facteurs impliqués dans le coping de personnes ayant un cancer (

), une maladie cardiovasculaire (

), un diabéte de type 2 ( ),
le VIH ( ), des douleurs chroniques et maladies associées (e.g., maladies
inflammatoires et arthrites) ( ), ou encore une sclérose
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en plaques ( ). Dans le champ de la malvoyance, les connaissances ne sont
malheureusement pas aussi exhaustives a ce sujet. Toutefois, quelques recherches ont tout de
méme mis en évidence le role du soutien social dans le type de stratégies de coping mobilisées
( ) les attitudes a I'égard du

handicap ( ), l'optimisme et I'humour ( ).

Dans un autre cadre, Skarra (2014) a mis en évidence l'importance du lien entre la
recherche de sens et le coping chez des adultes atteints de DV. Ce lien s'illustre particuliérement
par 'orientation fréquente de ces derniers vers des services de réadaptation.

Par ailleurs, d'autres études mettent en avant le role essentiel que joue l'acceptation de
sa condition de maladie dans le processus d'adaptation a un handicap (

). Selon Sampson (2000), cette acceptation serait associée a une auto-efficacité accrue,
a une estime de soi plus élevée, a des niveaux de dépression réduits et a un locus of control plus
interne. Cette acceptation serait positivement influencée par la patience et la compréhension de
la famille et des ami-e-s. En outre, la dimension religieuse a été étudiée en explorant le role de
la spiritualité comme stratégie de coping, mettant en lumiére I'influence positive de la religiosité
sur les comportements de coping adaptatifs chez les individus malvoyants (

). En Afrique du Sud, 1'étude de Murray et al. (2010) sur des personnes ayant développé
une DV au cours de leur vie a révélé que la moitié des participant-e-s attribuaient a Dieu, a la
foi religieuse ou aux valeurs spirituelles un réle essentiel dans le sens qu'ils donnaient a leur
situation. Il en est ressorti que cette croyance a un role déterminant et favorable dans leur
maniere de s'adapter a leur DV. Il convient cependant de noter que ces conclusions ne peuvent
clairement pas se généraliser a toutes les populations, en particulier aux personnes qui ne

pratiquent aucune religion ou issues de cultures différentes. Qui plus est, aucune étude n’a
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clairement démontré que l'acuité visuelle aurait une influence significative sur le type de

stratégies de coping mobilisées ( ).

Toutefois, les paralleles possibles avec 'albinisme doivent étre formulés avec prudence
puisque les études que nous venons de citer investiguent majoritairement des troubles visuels
acquis et non-inné. Stevekink et al. (2015) mettent bien ce point en évidence lorsqu’ils disent
que les personnes avec une DV acquise ressentent souvent le besoin de se mettre en retrait de
la société et développent une dépendance a 1'alcool et aux substances psychoactives pour faire
face au quotidien. En effet, la perte d'un sens, méme partielle, peut étre véritablement vécue
comme un traumatisme, influencant considérablement les stratégies d'adaptation qui en
découlent ( ). Bien
qu'il puisse étre tentant d'assimiler les PAA au groupe social plus large que représente les
personnes avec DV, il nous semble essentiel de tenir compte de cette nuance.

- D’une part, le caractere inné de l'albinisme (et donc de la DV associée) place les
individus dans un cadre de vie aux implications considérablement différentes de celles des
personnes qui perdent leur capacité visuelle au cours de leur existence ( ).

- D’autre part, bien que toutes les PAA aient une atteinte oculaire, toutes et tous
ne sont pas nécessairement malvoyant-e-s. En effet, selon 'OMS, la malvoyance (ou basse
vision) est définie par une acuité visuelle inférieure a 3/10 mais supérieure a 1/20 ( ).
De plus, l'acuité visuelle des PAA peut varier de 1/50 a 6/10 ( ),
une variabilité que nous avons également observée dans notre échantillon (de 1/20 a 8/10, avec

environ 60% des PAA ayant une basse vision).

Malgré ce constat, les études ont mis en lumiére toute la force adaptative et discréte que

les PAA ont su développer en lien avec leur proche significatif et avec leur famille en général.
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Cette force est un véritable moteur d'adaptation implicite qui anime les personnes concernées
et les pousse a trouver des solutions toujours plus innovantes pour maintenir un certain niveau
de bien-étre. Ce phénomene a d'ailleurs fait couler l'encre de bon nombre de penseurs,
médecins, psychologues et chercheurs. Essentiellement appliqués au champ du
psychotraumatisme, des construits processuels ont alors été élaboré pour tenter de circonscrire
et de structurer cette "méta-capacité". Parmi ces concepts, la Croissance Post-Traumatique
("Post Traumatic Growth") ( ) est particulierement notable.
Issu de la psychologie positive, ce concept suggere que, suite a des événements traumatisants,
les individus peuvent développer des changements positifs dans leur perception d'eux-mémes,
des autres et du monde qui les entoure. En outre, le concept de résilience, discuté en Discussion
de I'Article 2, joue également un rdle crucial. Ces mécanismes transcendent le plus souvent les
individus, surpris par la portée de cette force insoupgonnée. Leurs proches ne sont pas en reste
et sont également bouleversés par les transformations psychiques, voire identitaires, induites
par la situation. Comme le suggerent Fischer et al. (2020), ces processus ont trop longtemps été
appliqués exclusivement aux victimes de psychotraumatismes aigus. Ils gagneraient pourtant a
étre ¢largis a des populations cliniques confrontées a une adversité chronique liée a leur maladie
( ). Dans le champ de la maladie, la notion de résilience, par exemple,
est souvent occultée, les chercheur-euses et les clinicien'ne's se cantonnant souvent a des
approches segmentaires centrées sur le coping. Il nous semble donc judicieux d'ouvrir des
perspectives a ce sujet, notamment lorsque l'on observe les liens qui se dessinent

harmonieusement entre la théorie et ce qui ressort de nos données.

Dans cette perspective, la notion d'empowerment a été introduite au début des années

1990 ( ). Depuis, ce concept suscite un intérét croissant de la part des

chercheur-euse-s et des praticien-nes ( ). Considéré par certain-e-s comme un
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processus transactionnel (ou de changement), et par d'autres comme une issue de santé a prédire
( ), des études récentes tendent a démontrer
que ce construit serait finalement bidimensionnel, agissant sur ces deux niveaux : a la fois en
tant que processus et en tant que criteére de santé ( ). L'empowerment a ainsi

prouvé son role significatif sur le bien-étre et la santé de diverses populations cliniques (

).

Parallélement, un concept antonymique s'est développé dans les années 1990 dans la
continuité des travaux de Goffman sur le labelling et la disabled identity (1975), 1'engulfment
(aussi appelé "engloutissement" ou "engluement"). L'engluement ne se limite pas a l'utilisation
de I'é¢tiquette d"'handicapé" ; il implique que l'image de soi et le comportement de la personne

s'organisent de plus en plus autour du role archétypal de "patient handicapé".

Ces deux concepts ont été¢ largement explorés ultérieurement dans le domaine du
rétablissement en santé mentale (
). L'engulfment a d'ailleurs plus tard été rattaché au concept d'ldentit¢ de la
Maladie ("illness identity"), un construit multidimensionnel renvoyant a I'ensemble des rdles et
des attitudes que les individus développent a leur propre sujet en relation avec leur
compréhension de la maladie ( )%,
I a été¢ démontré qu'une maladie chronique qui essaime sur tous les domaines de la vie
(i.e., engluement) est liée a un fonctionnement inadapté ( ).

A contrario, l'acceptation et I'enrichissement ont été associés a un fonctionnement

26 L’identité de la maladie se décompose en 4 dimensions. Les deux premiéres dimensions témoignent d'un
probléme d'intégration de la maladie dans l'identité de la personne : engluement (« engulfment ) ; rejet
(« rejection »). Les deux autres dimensions reflétent une intégration plus adaptative de la maladie : acceptation
(« acceptance ») ; enrichissement (« enrichment »).
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psychologique adaptatif ( ). L'acceptation de la maladie
comme faisant partie intégrante de 1'identité d'un individu peut favoriser une adaptation accrue
et une meilleure gestion ( ). De plus, le degré d'intégration de sa maladie
chronique dans l'identit¢ d'un individu peut également influencer son fonctionnement physique
( ). Les symptomes physiques, perturbant le quotidien, peuvent altérer les
roles identitaires et inciter a une réévaluation de 1'identité ( ). Par ailleurs,
l'identité de la maladie peut influencer le fonctionnement physique et I'expérience des
symptomes ( ). Cependant, cette nouvelle conception
de l'identité de la maladie nécessite une validation empirique aupres de populations cliniques.
A notre connaissance, une seule étude exploratoire a testé cette hypothése auprés de femmes
affectées par une maladie rare (i.e., Syndrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser) et les
résultats indiquaient que l'impact du handicap sur l'identité joue un role significatif dans
l'ajustement ( ). Cette conception du rapport de I’individu a sa maladie et/ou
a son handicap se rapproche de ce que nous avons appelé I’ « insight vis-a-vis de 1’albinisme »,
a savoir, a quel point un individu considére 1’albinisme comme étant ou non une maladie.
Comme nous l'avons observé dans notre étude qualitative basée sur des entretiens de dyades,
cette question a profondément divisé notre échantillon de participant-e-s, tant chez les PAA que
chez leur parent. Nous supposions d'ailleurs que ces écarts de perceptions (que nous avons donc
appelé insight) pourraient étre en lien avec le fardeau li¢ a I'albinisme. En effet, le fait de ne pas
considérer I’albinisme comme une maladie semble renvoyer a la dimension de rejet telle que
Oris et al. (2018, 2016) la définissent dans le cadre de leur conceptualisation relative a I’identité
de la maladie. Toutefois, bien que la notion d’insight ait été étayée dans le domaine de la santé
mentale, notamment pour la schizophrénie (

), son application a I’albinisme n’a fait I’objet d’aucune validation empirique quant a sa

pertinence et sa solidité en tant que construit psycho-social. Les implications conjointes de
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I’insight et de I'identité de la maladie semblent donc étre une piste intéressante pour expliquer
les mécanismes d'adaptation dans l'albinisme, ainsi que, de maniere plus générale, dans le

domaine des maladies rares.

8.2.3. La famille : un espace de transmission et de résilience

Depuis de nombreuses années, praticien-ne-s et chercheur-euse's s'accordent a
reconnaitre que les familles exercent « I'influence la plus puissante et la plus durable » (
) sur la vie des enfants ayant un handicap (
). Dans ce contexte, les familles développent ainsi de multiples compétences
(e.g., s’adapter émotionnellement a la chronicité du handicap et a ses implications éducatives,

faire aux réactions de I’entourage, etc.) ( ):

De nombreux cadres conceptuels majeurs ont été utilisés pour étudier les réponses

familiales au handicap : le fardeau du caregiving familial (

), le mod¢le d'expression émotionnel ( ) ; et, plus spécifique
a l'adaptation des familles, le modele ABCX ( ), le modéle double ABCX (
), le modéle de stress familial et de coping ( ) et enfin le

modele de résilience de I'ajustement et de 'adaptation familiale (
). Ce dernier modele nous intéresse particuliérement car il postule que la famille d'origine
est le premier lieu de résilience lorsqu'un de ses membres rencontre des difficultés (
). Il y définit 'adaptation familiale comme
résultante des efforts déployés sur la durée pour répondre aux besoins individuels des membres
de la famille, tout en assurant le bon fonctionnement du systéme familial et ses interactions

avec le monde social.
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Bien que ce modgele soit largement investi dans le domaine de la santé mentale, il a été
peu testé dans le contexte des maladies physiques et chroniques, alors que celles-ci perturbent
tout autant le systéme familial ( ). En effet, la naissance
d'un premier enfant bouleverse les dynamiques interpersonnelles conjugales, entrainant le
couple dans le nouveau role de couple parental. Lorsque la maladie génétique s'ajoute a cela,
une nouvelle perturbation vient se greffer au bouleversement initial, ajoutant ainsi aux parents
le réle de proches aidants. Leurs visions du monde, de la parentalité et du handicap peuvent
alors se transformer dans le but de prodiguer le meilleur caregiving, la meilleure éducation, et
ainsi permettre & leur enfant de s'épanouir. A notre connaissance, deux études, maintenant assez
datées, ont mis ce modele familial a I'épreuve.

La premicre portait sur des familles ayant un enfant handicapé (tous types de handicaps
confondus) ( ), et la seconde sur des familles ayant un enfant atteint d'une
maladie génétique ou congénitale ( ). Elles ont permis de confirmer le role
déterminant de certains facteurs de résilience qui favorisent l'adaptation familiale comme le
sentiment de cohésion familiale ( ), I'engagement familial, le
sentiment de controle face aux situations stressantes, le fait de percevoir un événement stressant
comme un défi ( ), ainsi que des relations intrafamiliales fortes et
engagées.

L'effet salutogéne des stratégies de coping basée sur des ressource externes a été
confirmée ( ). En effet, le
soutien social a été positivement associée a l'adaptation de la famille aux situations de crise et
pourrait donc étre considéré comme un puissant facteur d'ajustement et de rétablissement.
Cependant, les résultats de Hall et al. (2012) suggerent que le soutien social n’aurait pas d'effet
sur le stress familial pergu. Cette observation souligne que, malgré I'importance du soutien

professionnel et la participation des parents a des groupes et des communautés de santé, ces
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sources de soutien ne suffisent pas a renforcer la résilience familiale ( ).
Malheureusement, dans le cadre de notre recherche, nous n'avons pas pu tester la corrélation
entre le soutien social percu et le coping dyadique (et ses sous-dimensions), en raison de
l'instabilité¢ de I'outil de mesure que nous avions sélectionné (i.e., le QSSP). L'étude de Hall
soutient 1'idée que non seulement les parents, mais également les ami-e-s, voisins, membres de
la famille, éducateurs et le grand public mériteraient d'avoir les informations adéquates. En
diffusant des connaissances a un large public interagissant avec les enfants porteurs de handicap
et leurs familles, des ressources appropriées peuvent contribuer a atténuer certains facteurs de

stress familiaux et a promouvoir une résilience familiale positive.

En revanche, le fait que certains parents aient bien conscience du manque de soutien
peut expliquer pourquoi certaines familles se tournent davantage vers des stratégies de gestion
de stress et de résolution de problémes basées sur leurs propres ressources internes. Les
conclusions de cette étude rejoignent celles d'autres modeles de résilience et soulignent
l'importance des évaluations positives, des ressources et des compétences en résolution de
problémes de la famille face au stress ( ). L'analyse confirme que
I'accumulation de stresseurs, les évaluations négatives et le manque de ressources de coping
peuvent aggraver le stress a long terme ( ), soulignant ainsi
lI'importance cruciale des ressources accessibles pour les parents d'enfants handicapés en

matiere de résilience familiale.

Le role fondamental de la famille, en particulier celui des parents, dans les processus
d'adaptation et de rétablissement individuels est actuellement largement reconnu (
). Plusieurs études ont établi qu'il y avait une transmission entre les mécanismes

d'ajustement des parents et de leurs enfants. Par exemple, les stratégies de coping adaptatives
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chez les parents sont généralement corrélées avec des schémas de coping plus efficaces, et
moins de schémas de coping inadaptés, chez leurs enfants (

). Certains auteurs évoquent la notion de socialisation du coping pour
expliquer comment les parents transmettent ces stratégies a leurs enfants (i.e., messages que les
parents communiquent a leurs enfants sur les stratégies possibles pour gérer les situations
stressantes) ( ). Ce processus
de socialisation peut faciliter I'acquisition par les enfants de stratégies de coping efficaces pour
faire face aux événements stressants de leur environnement, que ce soit de maniére implicite

(e.g., réconfort, aide) ou de maniére explicite (e.g., conseils, coaching).

Une récente ¢étude menée par Liga et al. (2020) a exploré la transmission
intergénérationnelle des stratégies de coping en utilisant le modéle APIM. Leurs résultats
révelent que le recours par les parents a des stratégies de coping, qu’elles soient
préférentiellement orientées vers le probleme ou vers 1’émotion, était positivement corrélé a
l'utilisation de ces mémes stratégies par leurs enfants. Toutefois, aucune corrélation n'a été
identifiée entre les stratégies de coping basées sur l'évitement utilisées par les peres et celles
adoptées par les enfants. De maniére intéressante, I'évitement chez les méres était positivement
associ¢ a I'évitement chez les enfants. Les auteurs avancent que ce résultat peut s'expliquer par
les attentes culturelles et de genre qui pésent sur les parents (par exemple, les peres étant pergus
comme plus distants et en retrait, tandis que les méres sont considérées comme plus attentives
et engagées). Al-Yagon (2011) a méme suggéré que, dans certains groupes d'adolescents, une
utilisation plus €levée des stratégies de coping actives par les peres peut étre percue par leurs
enfants comme une parentalité intrusive et moins sensible, entralnant ainsi l'adoption de
stratégies de coping moins efficaces et influencant négativement leur capacité a exprimer des

comportements externalisés.
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Selon nous, les leitmotivs parentaux que nous avons identifié au cours de cette recherche
seraient des sources plus ou moins explicites de socialisation du coping. Intervenir aupres des
familles en explorant leur histoire commune et en engageant une communication réflexive sur
leur vision du monde, leurs valeurs et perceptions relatives au handicap, peut constituer un point
de départ intéressant pour identifier les modalités d'ajustement des PAA, et également faire
émerger les paradoxes dans leur fonctionnement. Ceci pourrait aider a comprendre
I'ambivalence des personnes ayant un handicap vis-a-vis de leur situation (e.g., le sentiment de
ne pas vouloir étre une charge pour les autres et la société malgré les besoins d'aides et
d'aménagements nécessaires). Dans la section « perspectives cliniques », nous proposerons des
pistes en termes de prise en charge individuelle et familiales en écho avec les éléments présentés

ci-dessus.

8.2.4. Le validisme : le handicap comme groupe social minoritaire, une

approche en psychologie sociale de la santé

Les études sur le handicap, a l'instar des recherches concernant les minorités raciales et
des études féministes, soulignent I'importance de considérer le handicap comme une
construction sociale hiérarchique, ou des priviléges sont octroyés a certains groupes, tandis que
d'autres sont marginalisés. Le validisme émerge de cette perspective combinant les enjeux de
la psychologie de la santé aux considérations et théories de la psychologie sociale. La
discrimination qu'elle sous-tend se fonde sur la notion de capacité (tant physique que mentale)
; soit le fait d""étre plus ou moins capable de...". Nous rappelons ainsi (cf. Article 2) que le
validisme traduit une forme cristallisée de discrimination sociale considérant les personnes en

situation de handicap (PSH) comme inférieures en raison de leur différence. Cela se traduit par
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des attitudes, des croyances et des systemes qui légitiment une inégalité de traitement en droit
et en considération.

Cette conception donne l'occasion de considérer le handicap en tant que catégorie
sociale globale plutot que de se limiter aux déficiences individuelles. De récentes avancées
soulignent l'importance de comprendre 1'expérience collective des PSH pour mettre en lumiere

les conséquences sociales et politiques du validisme sur leur bien-étre et leur inclusion (

Le handicap peut ainsi étre vu et compris de différentes manieres, chacune proposant
des explications variées quant a ses origines et orientant les solutions a envisager de maniéres
trés variable ( ). Par exemple, lorsque le handicap est attribué a des forces
surnaturelles, les individus peuvent plus facilement favoriser la nécessité¢ d'une intervention
spirituelle, a travers I'exorcisme ou d'autres rituels religieux ( ). Les
croyances idéologiques sont souvent transmises par le discours populaire et d'autres formes
d'influence sociale. L'albinisme illustre bien cette dynamique, observée notamment dans
plusieurs zones rurales du continent africain ( ) et au sein de certaines
communautés d'Amérique centrale ( ). Le handicap est donc imprégné de

stéréotypes culturels et spécifiques aux déficiences.

Dans ce contexte, les stéréotypes peuvent ainsi amener a restreindre les droits des PSH.
Ces restrictions peuvent aller trés loin, notamment lorsque les stéréotypes validistes influencent
les décisions médicales et les politiques sociales. Par exemple, il arrive fréquemment que des
femmes enceintes se voient recommander d'interrompre leur grossesse en cas de dépistage
positif pour la trisomie 21, le nanisme, et méme les syndactylies (

). Une telle sélection des embryons est plus que problématique puisqu'elle
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renforce 1'idée selon laquelle vivre avec un handicap est intrinséquement moins souhaitable de
ne pas vivre. Un enjeu similaire a également pu émerger dans certains de nos entretiens menés
avec des parents avec albinisme. En effet, certains médecins ont déconseillé des parents d'avoir
des enfants en raison du risque accru de transmission de l'affection génétique.
Malheureusement, en raison des contraintes méthodologiques de notre étude qualitative
dyadique (incluant seulement des dyades de parents sans albinisme ayant des enfants affectés),
cette thématique n’a pas pu ressortir. Elle apparaitra plus facilement lors des analyses dyadiques

de partenaires de vie pour qui la question du conseil génétique est quasi-systématique.

Des stéréotypes émergent des attitudes préjudiciables, se traduisant par des réactions
émotionnelles et des croyances motivant souvent des comportements discriminatoires envers
les PSH (e.g., restriction d'accés, surveillance accrue, exploitation) ( ).
Dans son ouvrage, Nario-Redmond (2019) identifie quatre types d'attitudes’ préjudiciables qui
influencent les réponses émotionnelles et comportementales du “tout-venant” envers le
handicap, et en fonction des stéréotypes associés : les attitudes ambivalentes, paternalistes,
hostile et liées au dépassement de soi. Dans nos entretiens, c'est surtout cette derniére attitude
qui s'est démarquée. Elle renvoie a I'admiration et 'inspiration suscitée par les récits de PSH
agissant de manicre courageuse et héroique en surmontant leurs difficultés. Ce phénomene de
glorification du "super-handicapé" (ou "handi-capable") est problématique dans la mesure ou il
peut suggérer que, finalement, les PSH n'ont pas besoin d'aménagements ou de protections
légales si elles peuvent "surmonter seules" les obstacles qu'elles rencontrent. Ainsi, qualifier les
PSH d'inspirantes souléve une question majeure : inspirent-elles vraiment des actions pour
améliorer leurs droits, ou renforcent-elles simplement la pression qui s’exerce sur elles en les

incitant a se conformer aux normes validistes de nos sociétés ?

%7 Les attitudes sont définies comme des évaluations globales relativement durables concernant une personne, un
groupe, une idée ou une question (Eagly & Chaiken, 1993).
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S'ajuster aux difficultés relatives a son handicap implique également de faire face au
validisme et a ses implications sociales. Nos recherches ont clairement mis en évidence les
difficultés sociales et barrieres institutionnelles auxquelles les PAA et leurs familles étaient
confrontées. Alors que les réactions individuelles au validisme sont aussi diversifiées que les
personnes qui y réagissent, la recherche révele des schémas de réponse communs. En effet,
lorsque les personnes se sentent stressées ou menacées par la possibilité¢ d'étre la cible de
stéréotypes et de préjugés, certains types de stratégies de coping ressortent particuliérement et
peuvent &tre regroupés selon deux axes :

- d'une part, les stratégies de coping individualistes qui cherchent a échapper au validisme
en prenant ses distances par rapport au handicap ou en le dissimulant aux autres. Cela peut aider
les individus a ressentir un controle et a éviter la discrimination. Cependant, cacher
délibérément un aspect majeur de sa personne ou refuser des aménagements et autres dispositifs
de soutien peut ¢galement a avoir des conséquences délétéres (e.g., auto-culpabilisation,
internalisation du stigma, désespoir) ( ). Certains parents avec lesquels
nous nous sommes entretenus ont spécifiquement mentionné que leur enfant avait du mal a
accepter certains aménagements, notamment au collége et au lycée (e.g., télé-agrandisseur,
premier rang...). Une réticence que nous supposons étre liée au contexte stigmatisant auquel ces
jeunes étaient exposés.

- d'autre part, les stratégies de coping collectives ou communautaires qui visent a
renforcer le statut des personnes affectées en tant que groupe. En effet, des expériences
récurrentes de préjugés déclenchent une identification plus forte a la communauté des PSH, des
sentiments de fierté et un sentiment d'empowerment pour défendre ses droits (

). L'importance accordée a l'association Genespoir

par les PAA et la manicre dont ses adhérents l'investissent illustre bien la force d'une telle
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stratégie (e.g., carrefour de connaissances et d'expériences, investissement dans les institutions

et les politiques publiques...).

Les ¢léments que nous venons de présenter s'accordent bien avec la théorie du stress des
minorités ( ). Cette théorie, initialement construite pour comprendre les
problématiques de santé mentale chez les personnes LGB, soutient que certaines minorités
(raciales, sexuelles, de genre ou de santé) subissent un stress supplémentaire que le groupe
majoritaire ne connait pas. Unique et différent du stress spécifiquement associ¢ a leur déficience
( ), celui-ci émerge des stéréotypes, préjugés, et comportements discriminatoires
auxquelles les membres du groupe font face de maniére indifférenciée. Meyer distingue ainsi
deux catégories de facteurs de stress :

- Les facteurs de stress distaux, objectifs, qui comprennent la discrimination, la violence,
le harcelement et le rejet (e.g., moqueries et taquineries a 1’école).

- Les facteurs de stress proximaux, subjectifs, qui dépendent donc de la perception des
éveénements objectifs. On y retrouve 1’anticipation d’événements stressants (e.g., long
trajet a effectuer en transport en commun), la dissimulation des attributs stigmatisants
(e.g., refus des aménagements scolaires ou professionnels) et 1’internalisation des
normes et attitudes validistes (e.g., se dépasser malgré les difficultés pour peser le moins

possibles sur les autres).

Compte tenu de ces éléments, il nous semble donc d’autant plus important d'investiguer
la stigmatisation pergue par les PAA, en relation avec l'internalisation du stigmate et I'adhésion
a des attitudes validistes. A ce jour, aucune étude en France n'a abordé cette question spécifique
a l'albinisme. Les seules données empiriques disponibles et suffisamment pertinentes

concernent les personnes ayant une DV. Une étude a en effet démontré que les facteurs de stress
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liés au handicap peuvent exacerber les effets négatifs des limitations fonctionnelles et influencer

les capacités d'adaptation de ces personnes, affectant ainsi leur santé et leur bien-étre (

8.3. Limites

Les contraintes méthodologiques auxquels nous avons ¢€t¢ soumis rendent la
généralisation des résultats que nous avons obtenus presque impossible. Premiérement, le
contexte des maladies rares sous-tend de manic¢re inhérente le probléme de la puissance
statistique. En raison de sa rareté, l'albinisme est difficile a capter puisque trouver des
participant-e-s concerné-e's et volontaires est une mission particuliecrement complexe.
Deuxiémement, la nature dyadique de la recherche, nécessitant la participation de deux
personnes pour former chaque dyade, a également posé un certain nombre de problémes.
Plusieurs participant-e-s n'ont pas poursuivi le protocole ou se sont tout simplement retiré-e-s
de la recherche, méme si l'autre membre de la dyade avait réalisé I'étude dans son enticreté. Le
désistement des participant-e-s peut €tre expliqué a la lumiére de la lourdeur du protocole
standardisé (d'autant plus qu'ils avaient déja participé a un entretien en premicre intention).
Avec onze questionnaires auto-administrés, la durée moyenne pour remplir 1'ensemble du
questionnaire était d'environ une heure ; selon les données recueillies sur LimeSurvey, il
apparait que plusieurs participant-e-s ont interrompu la saisie en ligne a mi-chemin sans y
revenir. Enfin, non seulement notre échantillon est de taille réduite, mais il présente également
un biais de représentativité. En effet, la plupart des personnes incluses étaient bien intégrées
aux systemes de santé (e.g., CRMR ou CCMR) et/ou dans les réseaux communautaires (e.g.,
Genespoir), ce qui signifie que les individus plus isolés ou moins impliqués étaient sous-

représentés dans nos analyses.
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Ces diverses contraintes ont potentiellement été renforcées par le contexte dans lequel
I'¢tude a été initiée. En effet, le lancement de la recherche a coincidé avec les périodes de
confinement liées a la pandémie de COVID-19 en 2020. Bien qu'il fiit prévu de dématérialiser
le protocole pour faciliter les recrutements (en permettant la participation de personnes résidant
dans d'autres régions), le fait d'étre complétement isolé de nos partenaires médicaux a entravé
la mise en place d'un processus de recrutement collaboratif avec nos collégues médecins lors
des consultations. Avec le recul, il nous parait important de questionner la pertinence d'étudier
une population clinique aussi rare tout en étant dissocié et distant des établissements hospitaliers

de référence.

Par ailleurs, la composition hétérogéne de notre échantillon, comprenant diverses
formes d'albinisme, dont certaines n'ont pas ét¢ clairement renseignées ni prises en compte,
souléve des questions quant a l'interprétation de nos résultats. Dans ce contexte, il existe un
risque de généraliser des aspects qui, en réalité, pourraient étre plus différenciés et se rapporter
spécifiquement a des sous-types particuliers d'albinisme tels que I'Albinisme Oculo-Cutané de
Type 1 (AOC1) ou de Type 2 (AOC2), I'Albinisme Oculaire (AO) ou le Syndrome
d'Hermansky-Pudlak (HPS). De méme, pour le protocole standardisé, I'approche indifférenciée
que nous avons adoptée pour étudier le coping dyadique, indépendamment de la nature des
relations, souléve quelques questions méthodologiques. En effet, en testant nos modeles sur
toutes ces dyades, il est possible que des résultats significatifs pour les dyades partenaires aient
été occultées par les données issues des dyades parent-PAA ; ou bien, que des résultats qui ne
devaient pas apparaitre pour les dyades partenaires soient au final devenu significatifs une fois
mélées aux données de dyades parent-PAA. En somme, un recrutement de participant-es et de
dyades plus homogene (e.g., méme type d'albinisme ; méme relation dyadique) aurait permis

de nuancer davantage nos résultats et de renforcer la robustesse des conclusions de cette étude.
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Concernant les outils/méthodes de recueil des données, certaines échelles utilisées dans
notre population d’étude ont présenté des limites d’un point de vue psychométrique. Le QSSP
a été exclu de nos analyses dyadiques en raison de son instabilité interne. De plus, la dimension
cognitive du BIPQ a montré une faible cohérence interne, soulignant la nécessité d'une
validation supplémentaire aupreés de PAA ou de populations atteintes de maladies rares. Par
ailleurs, le protocole qualitatif présente certaines limites quant a sa visée dyadique. En effet,
bien que des entretiens en miroir aient ét¢ menés avec les deux membres de chaque dyade,
I'absence d'entretiens conjoints avec les deux membres simultanément peut constituer une
lacune. Si cette approche favorise une triangulation des données et offre aux participants un
espace pour s'exprimer librement sans €tre contraint par des conflits de loyauté, il aurait
convenu de la compléter par des entretiens dyadiques afin de pouvoir observer directement les

interactions familiales (

).

8.3. Perspectives de recherche

Le premier objectif que nous formulons a l'issue de cette thése est d'effectuer 1'analyse
de contenu thématique des retranscriptions d'entretiens dyadiques réalisés avec les PAA et leur
partenaire de vie. De cette maniére, nous pourrons comparer qualitativement le fonctionnement
dyadique des couples avec celui des dyades parent-PAA, en termes d’ajustement individuel et
commun au handicap. A terme, nous tenterons de repérer les facteurs spécifiques qui favorisent

un coping conjugal, et ceux associés au coping avec les parents.

Ensuite, dans la continuité de notre recherche, nous souhaitons examiner plusieurs

hypothéses formulées a partir des analyses précédentes :
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Hypothése 1 (H1) : Une acuité visuelle ¢levée chez les personnes atteintes d'albinisme (PAA)
est associée a une meilleure QdV et a une réduction du fardeau ressenti de 1'albinisme.
Hypothése 2 (H2) : Un niveau ¢levé d'auto-stigmatisation chez les PAA est corrélé a une
adhésion accrue aux normes validistes.

Hypothese 3 (H3) : Une adhésion forte aux normes validistes chez les PAA accroit la probabilité
de recourir a des stratégies de coping centrées sur les ressources personnelles (e.g., centrées sur
le probléme ou 1'émotion) plutot que sur des ressources extérieures (e.g., recherche de soutien
social, coping dyadique).

Hypothese 4 (H4) : La tendance a percevoir l'albinisme comme distinct d'une maladie incite les
PAA a privilégier des stratégies de coping centrées sur leurs ressources personnelles (e.g.,
centrées sur le probléme ou I'émotion) plutdt que sur des ressources extérieures (e.g., recherche
de soutien social, coping dyadique).

Hypothese 5 (HS) : Une dépendance exclusive a ses ressources personnelles pour faire face a
son albinisme est associée a une perception accrue du fardeau engendré par cette condition.
Hypothese 6 (H6) : L'influence des normes validistes sur le recours aux stratégies de coping
centrées sur les ressources personnelles est amplifiée chez les PAA qui considérent leur

albinisme comme distinct d'une maladie (hypothése de médiation).

Par ailleurs, afin de déterminer si 1'nsight concernant l'albinisme est pertinent au regard
du concept d'Identité de la Maladie, il serait intéressant d'examiner la corrélation entre ces deux
notions. Nos hypothéses théoriques a ce sujet se caractérisent par I'ambivalence adaptative
observée dans notre échantillon. Premiérement, une personne qui considére son albinisme

comme n'étant pas une maladie tendra a présenter des niveaux élevés de rejet de la maladie?®,

28 Le rejet ("rejection™) correspond au degré auquel la maladie est exclue de l'identité de la personne, étant pergue
comme une menace ou quelque chose d'inacceptable pour le soi.
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t?°. Deuxiémement, une

tout en manifestant également des niveaux ¢levés d'enrichissemen
personne percevant son albinisme comme une maladie tendra @& montrer des niveaux élevés
d'acceptation®’, mais risquera aussi d'avoir des niveaux d'engulfment’’ élevés. Selon nous, ce
qui importe n'est pas tant de montrer quels types de stratégies de coping sont liés a tel ou tel
aspect de l'ldentité de la Maladie, mais plutét de comprendre comment ces composantes
identitaires peuvent perturber 1'équilibre des stratégies mises en ceuvre. Nous postulons ainsi
que l'interaction combinée entre les différentes dimensions de I'ldentité de la Maladie influence
I'équilibre potentiel entre les stratégies de coping individuelles mobilisant des ressources
internes (e.g., stratégies réflexives, planification, évitement) et les stratégies de coping sociales
mobilisant des ressources externes (e.g., la recherche de soutien social, le coping dyadique
commun, de soutien ou de délégation). En utilisant par exemple le "Illlness Identity
Questionnaire" (11Q ; ), nous pourrions mesurer les scores des individus sur les
quatre dimensions constitutives de l'identité de la maladie : 'engluement, le rejet, I'acceptation
et I'enrichissement. Pour explorer la complexité des liens entre ces différentes notions et les
divers types de stratégie de coping, il nous semble pertinent de recourir a des analyses centrées
sur les personnes comme les analyses en clusters ou en profils latents. Cela nous permettrait
d'identifier quels profils identitaires sont associés a un coping adaptatif (caractérisé par un
équilibre entre les différentes stratégies et des critéres de santé élevés) et quels profils sont liés

a un coping inadapté (caractérisé par un déséquilibre entre les différentes stratégies et des

critéres de santé bas).

29 L'enrichissement ("enrichment") se rapporte a la fagon dont la maladie entraine des changements positifs dans
la vie, profite a l'identité de I'individu et lui permet de s'épanouir en tant que personne.

30 L'acceptation ("acceptance") renvoie a la maniére dont les individus intégrent la maladie dans leur identité, la
considérant comme une composante normale de leur étre, au méme titre que d'autres réles sociaux et attributs
identitaires.

31 L'engluement ("engulfiment") fait référence au degré auquel la maladie domine I'identité d'une personne. Les
individus se définissent complétement en fonction de leur maladie, qui envahit tous les domaines de la vie.
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Afin d'enrichir les résultats qualitatifs obtenus a partir des entretiens individuels, il
pourrait étre pertinent de conduire une étude qualitative impliquant les deux membres de la
dyade de maniére simultanée. Cette approche permettrait d'observer directement les interactions
familiales sur des sujets donnés, offrant ainsi une description plus nuancée et authentique du
fonctionnement dyadique ( ). Selon Manning &
Kunkel, la méthode la plus compléte en termes de collecte de données qualitatives implique la
combinaison d'entretiens individuels et conjoints, tout en permettant l'ajout de dyades
supplémentaires en fonction de questions de recherche spécifiques ou d'une analyse itérative.
Cependant, malgré les avantages indéniables de cette approche, elle nécessite un investissement

beaucoup trop important en termes de temps et de ressources ( ).

Explorer les stéréotypes, les préjugés et les attitudes de la population générale francaise
a I'égard de l'albinisme, de la malvoyance et du handicap nous semble étre une démarche
pertinente. En effet, les stéréotypes culturels évoluent au fil du temps en réaction aux évolutions
des contextes sociaux ( ). Une étude récente semble avoir mis en évidence
que certains handicaps font face a des préjugés bien plus marqués (e.g., trouble du spectre
autistique) que d'autres handicaps (e.g., troubles de la moelle épiniére), qui sont moins sujets a
ces formes de stigmatisation ( ). Par ailleurs, ces mémes auteurs constatent
un effet d'intersectionnalité®? entre le handicap et le sexe : les femmes qui ont un handicap
physique sont aussi les plus touchées par ces préjugés. Il apparait donc nécessaire de mener des
recherches en France afin d'explorer dans quelle mesure les préjugés profondément enracinés

évoluent face a des représentations actualisées des PSH. Les approches modernes de mesure

32 L'intersectionnalité est un concept théorique qui met en lumiére les interactions complexes entre différents
axes de discrimination, tels que le genre, la race, la classe sociale et le handicap. Cela permet de reconnaitre
comment ces multiples identités influent sur les expériences individuelles et les formes de discrimination
(Crenshaw, 1989).
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des attitudes utilisées en psychologie sociale et cognitive expérimentale offrent des méthodes

novatrices pour appréhender les aspects implicites du fonctionnement des individus.

Pour apprécier les différences liées au contexte géographique et culturel, il serait
intéressant de comparer les données issues de populations européennes et africaines touchées
par l'albinisme. Bien que notre revue de littérature se soit engagée dans cette voie, les données
empiriques essentielles au niveau occidental faisaient défaut pour une comparaison solide. Une
¢tude pilote exploratoire, utilisant des analyses de contenu et lexicométriques a des fins
comparatives (e.g., analyse factorielle de correspondances et classification hiérarchique
descendante) permettrait d'éclairer les enjeux spécifiques et communs a chaque population.
Entre 2021 et 2022, nous avons tenté de mettre en place ce type d'étude en collaboration avec
un psychologue clinicien malien travaillant & Bamako, le Dr. Ibrahim Haidara, en partenariat
avec le SIAM (Solidarité pour I'Insertion des Albinos du Mali) et I'AMPA (Association
Malienne pour la Protection des personnes atteintes d'albinisme au Mali). Toutefois, faute de
financement et en raison du désengagement progressif des partenaires, le projet n'a pas pu étre
concrétisé. Une version détaillée du projet d'é¢tude a été incluse a I’Annexe 17 pour référence

complémentaire.

8.3. Perspectives cliniques

Si la famille est le premier lieu de résilience, c'est alors le premier systéme avec lequel
travailler afin de favoriser les modalités d'ajustement qui seront les plus bénéfiques pour la
PAA. Pour appréhender le fonctionnement familial et éclairer les dynamiques d'adaptation au
sein de ce systéme, diverses démarches peuvent étre envisagées. En interrogeant en premier
lieu les valeurs familiales, leur perception du handicap, et les précongus validistes implicites

qu’elles peuvent avoir, il serait possible d'inciter la famille et les parents a questionner leurs
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propres modalités d'adaptation et leur effet potentiel sur l'enfant, tant dans les aspects positifs
que négatifs. Cette exploration initiale permettrait de contextualiser la situation de la PAA :
¢volue-t-elle dans un environnement propice a l'expression des difficultés et des émotions liées
au handicap ou, au contraire, dans un milieu davantage porté a les refréner (voire, un contexte

ambivalent qui sous-tend les deux a la fois) ?

Par ailleurs, outre son utilisation fréquente en génétique pour retracer l'histoire des
maladies a travers les générations, le génogramme est ¢galement préconis¢ dans les approches
systémiques pour mettre en lumicre les résonances transgénérationnelles. Par ce biais, il devient
possible d'identifier les patterns d'ajustement « mal-adaptatifs » transmis au fil des générations,
offrant ainsi une piste pour questionner leur fonction et, potentiellement, engager un processus

de changement.

D’autre part, les enjeux développementaux que nous avons pu identifier de manicre
rétrospective dans les entretiens laissent notamment présager un haut risque de stigmatisation
et de discrimination pendant I'adolescence (plus particulierement a l'arrivée au college et
jusqu'au lycée). La stigmatisation est un sujet d'autant plus complexe a aborder a I'adolescence,
période marquée par des évolutions rapides sur les plans corporel, émotionnel, intellectuel et
social, rendant la communication sur des sujets sensibles encore plus délicate ( ).
En effet, durant cette phase charni¢re de construction identitaire et de recherche de validation
sociale, les adolescent-e's sont particuliérement sensibles aux regards extérieurs (y compris
ceux des soignant-e's et des clinicien-ne-s), et peuvent ressentir de la honte lorsqu'il s'agit
d'évoquer des sujets émotionnellement chargés tels que le harcélement a 1'école. Nouer une
alliance thérapeutique et établir une relation de confiance est donc primordiale avant d'amorcer

toute intervention avec l'adolescent-e ( ). Une fois le climat de confiance
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installé, il est important de pouvoir travailler cette problématique en séance familiale pour
activer et renforcer les ressources familiales (puisque la famille est le principal lieu de
résilience). Favoriser 1'expression émotionnelle en séance, faire du recadrage positif, faire de la
psychoéducation sur la stigmatisation, utiliser des objets flottants pour faire circuler les
ressentis sur la situation de l'adolescent (e.g., cartes du Dixit) sont autant de techniques
bénéfiques qui permettront aux parents de s'accorder émotionnellement a leur enfant avec
albinisme pour mieux répondre a ses besoins (

). Ainsi, sécurisé par un systeéme familial adapté et attentif, 'adolescent pourra avoir
plus de ressources pour faire face aux situations stigmatisantes, le protégeant ainsi d'une

internalisation néfaste du stigmate.

Dans le cas ou une PAA adulte présente des signes d'auto-stigmatisation, il pourrait étre
intéressant de proposer des interventions cognitivo-comportementales. Par exemple, des
Thérapies Cognitives et Narratives peuvent étre envisagées pour traiter les schémas de pensées
néfastes et les croyances restrictives. Ces méthodes visent a renforcer les récits personnels
positifs, favorisant ainsi une reconstruction de I'histoire de vie congruente, tout en intégrant des
stratégies cognitives pour modifier les schémas de pensées automatiques et dysfonctionnels. En
effet, des études controlées randomisées ont montré que de telles méthodes réduisait l'auto-

stigmatisation et favorisait le rétablissement ( ).

D'autre part, des approches psychocorporelles peuvent également étre pertinentes. Par
exemple, 1'Intégration du Cycle de la Vie (ICV), technique thérapeutique fréquemment utilisée
pour le traitement du psycho-trauma et du trauma complexe, repose sur la répétition d'une liste
chronologique de souvenirs, depuis la naissance jusqu'a aujourd’hui. Cette démarche vise a
faciliter l'intégration des émotions et des pans de la mémoire épisodiques a la maniére d’un

rappel autobiographique. Elle peut contribuer a réduire 'auto-stigmatisation en permettant de
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revisiter les expériences de discrimination tout en étant accompagné dans un cadre
thérapeutique sécurisant. Cependant, malgré les résultats favorables que rapportent certaines
¢tudes de cas ( ), aucune recherche controlée
randomisée n'est a ce jour disponible pour étayer pleinement l'efficacité de cette méthode.
Malgré les efforts cliniques déployés sur deux décennies pour établir la validité thérapeutique
de cette approche, des investigations plus rigoureuses sont nécessaires pour évaluer de maniere

approfondie ses effets salutogeéne (e.g., protocoles expérimentaux a cas unique a minima).

Sur un plan plus technique, les avancées en maticre de réalité augmentée offrent des
perspectives trés prometteuses pour les aménagements des PAA. Les récentes avancées
semblent promettre une compensation significative de la basse vision chez les personnes
malvoyantes ( ). Par exemple, une équipe américaine a constaté que
l'utilisation de lunettes de réalit¢ augmentée adaptées pouvait considérablement améliorer la
mobilité et la capacité a saisir des objets chez les individus atteints de rétinite pigmentaire
( ). De plus, des programmes d'apprentissage a la conduite avec
appareillage bioptique ont été initiés, notamment aux Etats-Unis. Généralement, ce dispositif
consiste en une paire de lunettes intégrant des télescopes miniatures permettant a I'utilisateur
de grossir I'image a distance selon ses besoins. Bien que des débats subsistent sur la sécurité
réelle de cet outil, une étude a montré qu'aucune différence significative n'était observée sur la
conduite de personnes avec DV et appareillage bioptique comparées a des conducteurs bien-
voyants ( ). 11 serait pertinent de réaliser de futures études sur la sécurité
routiere impliquant des conducteur-rice's ayant une DV, afin d'évaluer la fiabilité de ce

dispositif pour garantir une conduite slire des personnes malvoyantes.
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Enfin, les difficultés de communication et relationnelles avec les acteur-rice's de la
santé, de I'éducation et du champ professionnel soulignent un besoin d'amélioration au sein de
ces secteurs. Renforcer la sensibilisation des personnes ¢loignées du handicap, aux enjeux de
la malvoyance et 'albinisme est déja un premier pas prometteur. Des interventions comme des
journées de formation et/ou des sessions ponctuelles intégrées aux cursus scolaires pourraient
contribuer a cette amélioration. Concernant le milieu professionnel, 1’on peut par exemple
mentionner l'initiative Duo Day visant a favoriser l'inclusion des PSH en les accompagnant
dans une journée de travail aux cotés de professionnels. Cela permet aux participant-e-s de

découvrir un milieu professionnel et de briser les barriéres liées au handicap.
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CONCLUSION

La facon dont les personnes ayant un albinisme vivent avec leur handicap et s'adaptent
en famille est une question complexe. Cette thése a permis d'éclairer partiellement cette
problématique tout en ouvrant de nouvelles perspectives. Pour mener a bien ce projet, nous
avons réalisé une recherche d'envergure combinant revue systématique de la littérature, étude
qualitative sur la base d'entretiens ainsi qu'une étude standardisée visant a investiguer le réle du
coping dyadique et de la stigmatisation sur la qualité de vie et 1'état émotionnel des personnes

concernée et de leur proche significatif.

Malgré les contraintes méthodologiques évidentes liés a la rareté de cette affection, les
résultats obtenus ont tout de méme apporté des éclairages pertinents. Il est apparu que pour
certaines PAAs, les efforts d'adaptation étaient associés a un fardeau accru, suggérant une
mobilisation importante des ressources internes pour faire face. Nous suggérions que ce
surinvestissement pourrait étre liée aux perceptions personnelles de l'albinisme ainsi qu'aux
leitmotiv parentaux pronant I'autonomie et la normalité. En parallele, les résultats quantitatifs
pointent vers une corrélation entre un coping commun et une anxiété accrue, soulevant une

certaine ambivalence quant au soutien apporté par I'entourage familial et social.

Ces résultats soulignent la nécessité d'approches globales et multidisciplinaires pour
offrir un soutien adapté aux besoins des personnes avec albinisme et de leur famille. De futures
recherches investiguant les intrications complexes entre l'internalisation du stigma, les attitudes
validistes, les représentations personnelles de la maladie et les stratégies de coping (a I'échelle
individuelle et dyadique) permettraient d'apporter un éclairage plus approfondi sur ces

dynamiques d'ajustement.
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