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Cet argumentaire a été élaboré par le centre de référence Neurogénétique et des maladies
génétiques rares du systeme nerveux. Il a servi de base a I'élaboration du PNDS Paraparésies
spastiques héréditaires pures.
Le PNDS est téléchargeable sur le site du centre de référence Neurogénétique et des maladies
génétiques rares du systéeme nerveux (http://brain-team.fr/crmr-neurogene/) et sur le site de la
Filiere de Santé Maladies Rares BRAIN-TEAM (https://brain-
team.fr/actions/protocolesnationaux/).
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Liste des abréviations

ALD
PNDS
OMIM
PSH
SPG

Affection de Longue Durée

Protocole National de Diagnostic et de Soins
Online Mendelian Inheritance in Man
Paraparésies spastiques héréditaires

Spastic Paraplegia Gene
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Préambule

Le PNDS sur les Paraparésies spastiques héréditaires pures a été élaboré selon la
« Méthode d’élaboration d’'un protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies
rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide méthodologique disponible sur
le site de la HAS : www.has-sante.fr). Le présent argumentaire comporte I'ensemble des
données bibliographiques analysées pour la rédaction du PNDS.

Le PNDS se réfere a des recommandantions internationales, notamment de GeneReviews
et se base sur une recherche bibliographique effectuée de 2017 a 2024, soit sur les 8
derniéres années (11 ans pour les recommandations et consensus).
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Argumentaire

Théme Principales sources Commentaires

Paraparésies Hereditary Spastic Paraplegia Overview Articles de synthése sur les paraparésies
spastiques https://www.ncbi.nim.nih.gov/books/NBK1509/ | spastiques héréditaires et sur 3 formes pures
pures : Spastic Paraplegia 3A (SPG3A, SPG4 et SPGB8), décrivant les
Avrticles de https://iwww.ncbi.nim.nih.gov/books/NBK45978/ | signes cliniques, les criteres diagnostiques,
GeneReviews les caractéres génétiques, la prise en charge

Spastic Paraplegia 4
https://www.nchi.nim.nih.gov/books/NBK 1160/

et les diagnostic différentiels

Spastic Paraplegia 8
https://www.nchi.nim.nih.gov/books/NBK 1827/

Paraparésies

Spastic paraplegia 3A, autosomal dominant

Articles de synthése sur les paraparésies

spastiques https://www.omim.org/entry/182600 spastiques  héréditaires pures (SPGS3A,
pures : Spastic paraplegia 4, autosomal dominant SPG4, SPG8, SPG31, SPG72 et SPG80), a
Références https://www.omim.org/entry/182601 partir des principaux articles publiés dans
OMIM Spastic paraplegia 8, autosomal dominant Pubmed
https://www.omim.org/entry/603563
Spastic paraplegia 31, autosomal dominant
https://www.omim.org/entry/610250
Spastic paraplegia 72, autosomal dominant
and autosomal recessive
https://www.omim.org/entry/615625
Spastic paraplegia 80, autosomal dominant
https://www.omim.org/entry/618418
Revue et Blackstone, Chapitre dédié a Il'ensemble des PSH,
chapitre Handb Clin Neurol. 2018;148:633-652 décrivant les diagnostiques différentiels,
d’ouvrage PMID: 29478605 I'épidémiologie, les causes génétiques, les
caractéristiques neuropathologies, les bases
physiopathologiques et les possibilités
thérapeutiques
Elsayed et coll., Revue de synthése sur les PSH;
Front Mol Biosci. 2021;8:690899 classification clinique et moléculaire
PMID: 34901147
Erfanian Omidvar et coll., Revue de la littérature et corrélation
J Neurol. 2021;268(6):2065-2082 génotype-phénotype a partir d’'une
PMID : 31745725 méta-analysis de 13 570 patients atteints de
PSH
Liu et coll., Revue des mécanismes moléculaires et
Int J Mol Med. 2021;48(6):218. cellulaires de SPAST dans le développement
PMID: 34664680 neuronal et en pathologie
Schiile et coll., Grande revue des caractéristiques cliniques
Ann Neurology. 2016 Apr;79(4):646-58 et moléculaires des PSH a partir d'une
PMID : 26856398 cohorte de > 600 patients
Ruano et coll., Article de référence sur I'épidémiologie des
Neuroepidemiology, 2014 ;42(3):174-83 PSH a travers le monde
PMID : 24603320
Meyyazhagan et coll,. Revue épidémiologique, clinique et
Int J Mol Sci, 2022;11;23(14):7665 moléculaire des PSH ouvrant sur la
PMID : 35887006 thématique des avenirs thérapeutiques
Parodi et coll., Revue s’intéressant particulierement aux
Rev Neurol, 2017; May;173(5):352-360 atteintes
PMID : 28449883
Thémes Principales sources Commentaires
Etudes Kanavin et Fjermestad, Description  des  troubles  urinaires et
cliniques de Orphanet J Rare Dis 2018;13(1):58 gastrointestinaux chez les patients atteints de
séries de PMID : 29661209 PSH a partir d’'une série de 108 adultes
patients Martino et coll., Comparaison des altérations cinétiques et
atteints de Clin Neurophysiol 2018;129(3):516-525 électromyographiques chez 29 patients atteints
PSH PMID : 29353180 de PSH pure et 30 contréles

Alves Jacinto-Scudeiro et coll.,
Arq Neuropsiquiatr 2019;77(12):843-847
PMID : 31939580

Description des troubles dysphagiques chez une
série de 54 patients atteints de PSH
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Alves Jacinto-Scudeiro et coll.,
Front Neurol 2019;10:508
PMID : 31231294

Description des troubles cognitifs chez une série
de 54 patients atteints de PSH

List et coll.,
Brain Sci 2019;9(10):268
PMID : 31601037

Comparaison des altérations de la substance
blanche chez 20 patients atteints de PSH pure
et 17 contrbles appareillés

Schneider et coll.,
J Neurol 2019;266(1):207-211
PMID : 30467602

Description des troubles urinaires et de leurs
conséquences sur la qualité de vie chez une
série de 71 patients allemands atteints de PSH

Vavla et coll.,
Front Neurol 2019;10:1193
PMID : 31824395

Description de latteinte rétinienne chez une
série de 23 patients atteints de PSH

Kerstens et coll.,
Disabil Rehabil 2020;42(26):3744-3751
PMID : 31079503

Etude qualitative sur le ressenti de la maladie
chez 14 patients atteints de PSH

Rodrigues et coll.,
J Neurol Sci. 2020;410:116646
PMID : 31887672

Etude des déterminants de I'age de début dans
une cohorte de patients portugais

van Lith et coll.,
Orphanet J Rare Dis 2020;15(1):64
PMID : 32131864

Etude de survie et qualitative sur le ressenti de
la maladie chez 109 patients hollandais atteints
de PSH pures

Galdner et coll.,
Clin Neurol Neurosurg 2021;209:106888
PMID : 34455170

Etude randomisée des troubles de I'équilibre et
de vie chez 22 patients atteints et 22 contrdles
appareillés

Kerstens et coll.,
Orphanet J Rare Dis 2021;16(1):283
PMID : 34167574

Etude qualitative des besoins, attentes,
expériences et effets thérapeutiques chez 194
patients adultes hollandais

Servelhere et coll.,
Mov Disord 2021 Jul;36(7):1644-1653
PMID : 33576112

Description des anomalies cérébrales chez 5
sous-types de PSH a partir d’'une cohorte de 84
patients

Servelhere et coll.,
Am J Neuroradiol 2021 Mar;42(3):610-615
PMID : 33478946

Description des anomalies des cordes spinales
et de la subsance blanche chez 4 sous-types de
PSH & partir d’'une cohorte de 37 patients

van de Venis et coll.,
Trials 2021;22(1):32
PMID : 33413555

Etude randomisée de leffet de sessions
d’entrainement de C-Mill d’1 heure chez 36
patients atteints

Do et coll.,
J Clin Neurol 2022;18(3):343-350
PMID : 35196750

Description clinigue d’'une cohorte de 109
patients coréens atteints de PSH

Vander Stichele et coll.,
BMC Neurol 2022;22(1):115
PMID : 35331153

Caractérisation d'un modéle épidémiologique
pour évaluer I'incidence a la naissance, la survie
et la prévalence de 4 sous-types de PSH

Ortega Suero et coll.,
Neurologia 2023;38(6):379-386
PMID : 37120112

Etude épidémiologique multicentrique nationale
rétrospective menée en Espagne

Etudes
moléculaires
de séries de
patients
atteints de
PSH

Burguez et coll.,
J Neurol Sci 2017;383:18-25
PMID : 29246610

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 29 familles brésiliennes

Igbal et coll.,
PLoS One 2017;12(3):e0174667
PMID: 28362824

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 207 patients norvégiens

Morais et coll.,
Eur J Hum Genet 2017;25(11):1217-1228
PMID : 28832565

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 98 familles portugaises

Dong et coll.,
Mol Neurodegener 2018;13(1):36
PMID : 29980238

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 99 patients chinois

Duz et coll.,
Neurol Sci 2018;39(9):1551-1557
PMID : 29907907

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 23 patients turques issus de 6 familles
différentes

Koh et coll.,
Brain Sci 2018;8(8):153
PMID : 30104498

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 488 patients japonais

Lu et coll.,
J Mol Med (Berl) 2018;96(7):701-712
PMID: 29934652

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 55 patients chinois
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Travaglini et coll.,
Neurogenetics 2018;19(2):111-121
PMID : 29691679

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 47 patients italiens avec PSH pure ou
complexe a début pédiatrique

Almomen et coll.,
J Neurogenet 2019;33(1):27-32
PMID : 30747022

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 14 patients avec PSH de début trés
tardif

Elert-Dobkowska et coll.,
Neurogenetics 2019;20(1):27-38
PMID : 30778698

Etude moléculaire d'une série de 30 patients
polonais atteints de PSH sans étiologie connue,
issus d’une cohorte initiale de 306 patients

Kadnikova et coll.,
Sci Rep 2019;9(1):14412
PMID : 31594988

Caractérisation moléculaire (SPG4 et SPG3A)
d’une série de 122 patients russes

Cui et coll.,
Medicine (Baltimore) 2020;99(23):€20193.
PMID : 32501971

Description rétrospective d'une série de 53
patients chinois atteints de PSH avec étiologie
génétique connue,

Akcakaya et coll.,
Neurol Neurochir Pol 2020;54(2):176-184
PMID : 32242913

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 21 patients issus de 17 familles turques

Schiavoni et coll.,
Dev Med Child Neurol 2020;62(9):1068-1074
PMID : 32277485

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 47 patients italiens avec PSH pure ou
complexe a début pédiatrigue

Giordani et coll.,
Sci Rep 2021;11(1):22248
PMID : 34782662

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 108 patients brésiliens (83 familles)
avec PSH a début pédiatrique

Wang et coll.,
Mol Genet Genomic Med 2021;9(5):e1627
PMID : 33638609

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 5 patients chinois avec PSH

Yang et coll.,
Genomics 2021;113(6):4136-4148
PMID : 34715294

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 166 patients coréens (104 familles)
avec PSH

Cunha et coll.,
Eur J Med Genet 2022 Mar;65(3):104430
PMID : 35065294

Description clinigue et moléculaire d’'une série
de 61 patients portugais (48 familles) avec PSH

Méreaux et coll.,
Brain 2022;145(3):1029-1037
PMID : 34983064

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 1550 patients cas index frangais

Narendiran et coll.,
J Neurogenet 2022;36(1):21-31
PMID : 35499206

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 57 patients cas index indiens

Panwala et coll.,
J Neurol 2022;269(6):3189-3203
PMID: 34999956

Caractérisation clinique et moléculaire d’une
série de 16 patients américians avec PSH de
début précoce dans I'enfance

Carrasco Salas et coll.,
Int J Neurosci 2022; 132(8):767-777
PMID : 33059505

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 27 patients espagnols (18 familles)
avec PSH

Shi et coll.,
Front Neurol. 2022;13:872927
PMID : 35572931

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
série de 16 patients chinois avec PSH

Yoon et coll.,
Neurogenetics, 2013 Nov;14(3-4):181-8
PMID : 23733235

Caractérisation clinique et moléculaire d’'une
cohorte de 39 patients porteur d’'une PSH
récessive

Traitements

Servelhere et coll.,
Arg Neuropsiquiatr 2018;76(3):183-188
PMID : 29809239

Etude des effets du traitement par toxine
botulinique chez 33 patients adultes atteints de
PSH

Paparella et coll.,
Front Neurosci 2020;14:111
PMID : 32153352

Etude de la combinaison d’'un traitement par
toxine botulinique et physiothérapie intensive
chez 18 patients adultes atteints de PSH

Ardolino et coll.,
J Spinal Cord Med 2021;44(1):46-53
PMID : 30508408

Evaluation de la stimulation spinale directe chez
11 patients atteints de PSH

Diniz de Lima et coll.,
Mov Disord 2021;36(7):1654-1663
PMID : 33595142

Etude randomisée des effets du traitement par
toxine botulinique type A chez 55 patients
atteints de PSH

Park et coll.,
Cureus 2021;13(9):e17690
PMID : 34650864

Etude de la rhizotomie dorsale sélective chez 37
patients atteints de PSH
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Théme

Principales sources

Commentaires

Mészarosova et coll.,
Ann Hum Genet 2017;81(6):249-257
PMID : 28736820

Description de 5 patients atteints liés a une
mutation faux-sens du gene ATL1 identifiés a
partir d’'une cohorte de 111 patients tchéques

Li et coll.,
Int J Clin Exp Pathol 2017;10(9):9760-9764
PMID : 31966859

Analyse génétique du géne SPG3A chez 66
patients avec forme sporadique entrainant la
description de 2 polymorphismes dans les exons 2
et3

Articles Zhao et coll., Revue de la littérature de 51 études rapportant
dédiés aux Transl Neurodegener 2017;6:9 des patients avec des mutations du géne ATL1:
génes SPG3A | PMID : 28396731 description clinique, molécualire et de corrélation
et/ou ATL1 phénotype-génotype de plus de 300 patients issus
de 142 familles
Xiao et coll., Description de 3 patients chinois atteints liés a
World J Clin Cases 2019;7(11):1358-1366 une mutation faux-sens du géne ATL1 et revue de
PMID : 31236401 la littérature
Hsu et coll., Description de 18 patients taiwanais (11 familles)
Parkinsonism Relat Disord 2021;87:87-91 liés a une mutation faux-sens du gene ATL1 et
PMID : 34015694 revue de la littérature
Théme Principales sources Commentaires
Chelban et coll., Etude des corrélations génotype-phénotype sur
J Neurol Neurosurg Psychiatry I'atteinte psychiatrique chez 118 patients atteints
2017,88(8):681-687 avec mutation SPAST
PMID : 28572275
Liao et coll., Description  d’altérations  fonctionnelles de
J Neurol Sci 2018;384:1-6 I'activité cérébrale a partir d’'IRM fonctionnelles
PMID : 29249364 réalisées chez 12 patients avec mutation SPAST
et 10 contrbles
Parodi et coll., Description clinique, moléculaire et de corrélation
Brain 2018;141(12):3331-3342 phénotype-génotype d’'une cohorte de 842
PMID : 30476002 patients atteints avec mutation SPAST
Gonzélez-Salazar et coll., Etude des dysfonctions autonomiques chez 34
Eur J Neurol 2019;26(4):687-693 patients atteints avec mutation SPAST
PMID : 30489674
Nakazeki et coll., Description du miR-33a comme  cible
Clin Sci (Lond) 2019;133(4):583-595 thérapeutique dans les neurones de SPG4
PMID : 30777884
Rucco et coll., Description  d’altérations  fonctionnelles de
Neurol Sci 2019;40(5):979-984 lactivité cérébrale a partir d’'IRM fonctionnelles
Articles PMID : 30737580 réalisées chez 10 patients avec mutation SPAST
dédiés aux et 10 contrbles
genes SPG4 Schieving et coll., Description clinique et moléculaire d’'une cohorte

Brain 2019 Jul 1;142(7):e31
PMID : 31157359

de 13 patients hollandais et 14 patients issus
d’'une revue de la littérature, tous avec une
mutation SPAST sporadique

Zhu et coll.,

Parkinsonism Relat Disord 2019;69:125-
133

PMID : 31751864

Description clinique, moléculaire et de corrélation
phénotype-génotype d'une cohorte de 40
patients atteints avec mutation SPAST

Cruz-Camino et coll.,
Am J Case Rep 2020 May 11;21:€919463
PMID : 32389998

Caractérisation clinique d’une fratrie avec
mutation SPAST homozygote

Rattay et coll.,
J Neurol 2020;267(2):369-379
PMID : 31646384

Description des signes cliniques non moteurs et
leurs traitements possibles chez des patients
atteints avec mutation SPAST

Angelini et coll.,
Eur J Hum Genet 2021;29(7):1158-1163
PMID : 33958741

Description de mutations SPAST en mosaique
chez 4 familles francaises

Mohan et coll.,
Brain Sci 2021;11(8):1081
PMID : 34439700

Stratégies thérapeutiques chez les patients
atteints avec mutation SPAST

Navas-Sanchez et coll.,
J Neurol 2021;268(7):2429-2440

Etude comparative de l'atteinte thalamique chez
12 patients avec mutation SPAST et 18 contrbles
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PMID : 33507371

Pinto de Souza et coll.,
Parkinsonism Relat Disord 2021;83:1-5
PMID : 33385858

Evaluation clinique et neurophysiologique de la
stimulation spinale chez un patient avec mutation
SPAST

Navas-Sanchez et coll.,

Amyotroph Lateral Scler Frontotemporal
Degener 2022;23(1-2):25-34

PMID : 34396852

Comparaison des anomalies des cordes spinales
et de la subsance blanche chez 12 patients et 22
controles

Navas-Sanchez et coll.,
J Neurol 2022;269(6):3189-3203
PMID : 34999956

Description des anomalies des cordes spinales
chez 12 patients et 14 controles

Rattay et coll.,
Brain 2023; 146: 1093-1102
PMID : 35472722

Description des signes cliniques et biomarqueurs
de la phase prodromale a partir d’'une cohorte de
30 individus porteurs d’'une mutation SPAST

Rossi et coll.,
Neurol Genet 2022;8(2):e664
PMID : 35372684

Description clinique, moléculaire et de corrélation
phénotype-génotype d'une cohorte de 723
patients italiens atteints (316 familles) avec
mutation SPAST

Varghaei et coll.,
Parkinsonism Relat Disord. 2022;98:62-69
PMID : 35487127

Analyse clinique, génétique et structurelle a
partir de 157 patients (65 familles)

Theme Principales sources Commentaires
Article dédié aux | Ginanneschi et coll., Description de 4 patients italiens atteints liés a
génes SPG8 Neurol Sci 2020;41(3):699-703 une mutation du géne KIAA0196

et/ou WASHC5

PMID : 31814071

Théme Principales sources Commentaires
Lavie et coll., Description de 5 patients atteints liés a une
Hum Mol Genet 2017;26(4):674-685 mutation du géne REEP1, avec altération de la
PMID : 28007911 morphologie et distribution cellulaire des
mitochondries
Richard et coll., Description d’1 patient atteint lié & une mutation
Medicine (Baltimore) 2017;96(3):€5911 du gene REEP1
PMID : 28099355
Kamada et coll., Description d’1 famille atteinte liée a une
Parkinsonism Relat Disord 2018;46:79-83 mutation du géne REEP1
Articles PMID : 29107646
dédiés aux Park et coll., Description d’1 famille coréenne atteinte liée a
génesSPG31 | J Clin Neurol 2018;14(2):248-250 une mutation du gene REEP1

et/ou REEP1

PMID : 29629531

Ma et coll.,
Front Neurol 2020;11:499
PMID : 32655478

Description d’1 famille chinoise atteinte liée a
une mutation du gene REEP1

Park et coll.,
Gene 2021;765:145129
PMID : 32905827

Description d’1 famille coréenne atteinte liée a
une mutation du géne REEP1

Hata et coll.,
J Hum Genet. 2022;67(7):421-425
PMID : 35132160

Description de 25 individus japonais porteurs
d’'une mutation du gene REEP1

Théme Principales sources Commentaires
Roda et coll., Description d'un patient atteint lié a une mutation
Article dédié Ann Clin Transl Neurol 2017;4(5):347-350 faux-sens sporadique du géene REEP2
aux genes PMID : 28491902
SPG72 et/ou Nan et coll., Description de 3 patients atteints liés a une
REEP2 J Hum Genet 2021 Jul;66(7):749-752. mutation faux-sens familiale du géne REEP2
PMID : 33526816
Theme Principales sources Commentaires
Articles Farazi Fard et coll., Description de 10 familles de patients atteints
dédiés aux Am J Hum Genet 2019;104(6):1251 liés & des variations tronquantes hétérozygotes
génesSPG80 | PMID : 31173719 du gene UBAP1

et/ou UBAP1

Lin et coll.,

Description de 4 familles de patients atteints liés
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Brain 2019;142(8):2238-2252
PMID : 31203368

a des variations tronquantes hétérozygotes du
géne UBAP1

Nan et coll.,
J Hum Genet 2019;64(11):1055-1065
PMID : 31515522

Description de 3 familles de patients atteints liés
a des variations tronquantes hétérozygotes du
géne UBAP1

Wang et coll.,
Neurogenetics 2020;21(3):169-177
PMID : 32222895

Description d'1 famille de 8 patients atteints liés
a une variation tronquante hétérozygote du gene
UBAP1

Bourinaris et coll.,
Eur J Hum Genet 2020;28(12):1763-1768
PMID : 32934340

Description de 13 patients issus de 7 familles de
patients atteints liés a des variations tronquantes
hétérozygotes du géne UBAPL, issues du projet
britannique 100.000 Genome project

Gu et coll.,
Hum Mutat 2020;41(3):632-640
PMID : 31696996

Description de 5 familles de patients atteints liés
a des variations tronquantes hétérozygotes du
géne UBAP1

Wei et coll.,

Mol Genet Genomic Med
2022;10(5):e1927

PMID : 35347897

Description d’'1 famille de 2 patients atteints liés
a une variation tronquante hétérozygote du gene
UBAP1

Zhang et coll.,
Front Neurol 2022;13:820202
PMID : 35321509

Description d’1 famille de 2 patients atteints liés
a une variation tronquante hétérozygote du gene
UBAP1, et revue de la littérature

Théme

Principales sources

Commentaires

Autres formes
tres rares de
PSH pures

Rydning et coll.,
Eur J Neurol 2018;25(7):943-e71
PMID : 29528531

Description d’un patient atteint de PSH pure liée
a une variation faux-sens hérérozygote du gene
ERLIN2

Caotti Piccinelli et coll.,
Front Neurol 2019;10:580
PMID : 31231303

Description d’'une fratrie de patients atteints de
PSH pure (SPG76) liege a une variation
tronquante homozygote du géne CAPN1

Hong et coll.,
Ann Clin Transl Neurol 2019;6(3):610-614
PMID : 30911584

Description d’'une famille de patients atteints de
PSH pure (SPG73) liée a une variation nonsens
hétérozygote du géne CPT1C

Peng et coll.,
Orphanet J Rare Dis 2019;14(1):83
PMID : 31023339

Description d’'un patient atteint de PSH pure
(SPG76) liee a wune variation tronquante
homozygote du gene CAPN1

Park et coll.,
Sci Rep 2020;10(1):3295
PMID : 32094424

Description d’'un patient atteint de PSH pure liée
a une variation faux-sens hérérozygote du géne
ERLIN2

Pennings et coll.,
Eur J Hum Genet 2020;28(1):40-49
PMID : 31488895

Description d'une série de 24 patients issus de
20 familles, atteints de PSH pure liée a une
variation hérérozygote du géne KIF1A

Rudenskaya et coll.,
BMC Neurol 2020;20(1):290
PMID : 32746806

Description de 26 patients atteints de PSH pure
liée a une variation hérérozygote du gene KIF1A

Ban et coll.,
Parkinsonism Relat Disord 2021;86:58-60
PMID : 33862550

Description d’'une famille de patients atteints de
PSH pure liée a une variation nonsens
homozygote du géne ATP13A2

Schob et coll.,
Ann Neurol 2021;90(5):738-750
PMID : 34564892

Description de 8 patients atteints de PSH pure
liée a une variation hérérozygote du gene
KPNA3

Wiessner et coll.,
Brain. 2021;144(5):1422-1434
PMID : 33970200

Description de patients atteints de PSH pure a
début juvénile liée a une variation hérérozygote
du gene HPDL

Yahia et coll.,
BMC Neurol 2021 Feb 18;21(1):78
PMID : 33602173

Description d’'un patient atteint de PSH pure a
début précoce liée a une variation hérérozygote
du géne CCDC88C

De Winter et coll.,
Ann Neurol 2022 Feb;91(2):298-299
PMID : 34981581

Description d’'une famille de patients atteints de
PSH pure liée a une variation faux-sens
hétérozygote du gene KPNA3

Fu et coll.,
Front Genet 2022;13:859688
PMID : 35464835

Description de 2 patients atteints de PSH pure
liée a une variation faux-sens hérérozygote du
géne NIPAL (SPG6)

Verny et coll.,
Mitochondrion, 2011 Jan;11(1):70-5
PMID: 20656066

Description d’un patient atteint de PSH et porteur
d’une variation dans un géne mitochondrial MT-
ATP6
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Annexe 1. Recherche documentaire et sélection
des articles

Recherche documentaire

Bases de données :

OMIM : https://lwww.omim.org/
Sources consultées Sites internet -
Pubmed : https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/
GeneReviews : https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/

2017-2024 (2014-2024 pour les recommandations et

Période de recherche
consensus)

Anglais

Langues retenues .
Francais

Pure hereditary spastic paraplegia
SPG3A et/ou ATL1

SPG4 et/ou SPAST

SPG8 et/ou WASHC5

SPG31 et/ou REEP1

Mots clés utilisés SPG72 et/ou REEP2

SPG80 et/ou UBAP1

complexe spastic paraplegia
autosomal recessive spastic paraplegia
autosomal dominant spastic paraplegia
mitochondrial spastic paraplegia

Pure hereditary spastic paraplegia : 166
SPG3A et/ou ATL1: 98

SPG4 et/ou SPAST : 131

SPG8 et/ou WASHCS5: 36

Nombre d’études SPG31 et/ou REEP1 : 21

recensées SPG72 et/ou REEP2 : 8

SPGB80 et/ou UBAP1 : 25

Autosomal recessive spastic paraplegia : 57
Autosomal dominant spastic paraplegia : 17
Mitochondrial spastic paraplegia : 172

Nombre d’études retenues | 112

Criteres de sélection des articles

Les articles de revue ont été priorisés selon leur exhaustivité, leur pertinence vis-a-vis des
objectifs du PNDS et leur date de publication afin d’éviter de se baser sur des informations
obsolétes.

Lorsque disponibles, les articles raportant des cohortes de patients ont été prioriés et utilisés
comme source principale d’information sur les caractéristiques épidémiologiques, cliniques
et moléculaires des PSH, sur l'efficacité des traitement employés chez ces patients.

Les articles rapportant des cas isolés n’ont été retenus que si le cas apportait une
information spécifique et utile au PNDS, telle qu'une atteinte clinique, un mode de
transmission non rapporté ou non justifié dans un article de revue, ou la preuve de
implication d’'un certain géne dans les PSH.
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Annexe 2.

Liste des participants

Ce travail a été coordonné par le Dr Quentin Thomas et le Professeur Christel Thauvin,
neurologues et généticiens au sein du Centre de référence Neurogénétique et des maladies
génétiques rares du systéeme nerveux (Filiere BRAIN-TEAM), services de neurologie et de
génétique clinique du CHU Dijon Bourgogne, 2 avenue Maréchal de Lattre de Tassigny,

21 000 Dijon.

Ont participé a I'élaboration du PNDS :

Rédacteurs
Pr Christel Thauvin

Dr Quentin Thomas

Dr Claire Ewenczyk

Dr Bertrand Pichon

Dr Brigitte Soudrie

Dr Véronique Bonniaud

Pr Marie-Eve ISNER-HOROBETI
Pr Gael Nicolas

Mme Isabelle Maumy

Mme Christine Juif

Mme Johanna Massot

Mme Iris Marolleau

Généticien
Neurologue
Neurologue
MPR

MPR

MPR

MPR
Neurologue

Chargée de mission
médico-social

Psychologue
clinicienne

Assistante-sociale

Kinésithérapeute

Groupe de travail multidisciplinaire

Pr Cyril Goizet

Dr Chloé Angelini

Généticien

Généticienne

Dr Marie Guillaud-Bataille Biologiste

Dr Virginie Pichon Neurologue
Pr Mathieu Anheim Neurologue
Dr Thomas Wirth Neurologue
Dr Cécilia Marelli Neurologue

Pr Agathe Roubertie

Dr Marie-Aude Spitz

Neuropédiatre

Pédiatre

CHU Dijon Bourgogne

CHU Dijon Bourgogne

Hopital Pitié-Salpétriere, Paris 13éme
Hopital Pitié-Salpétriere, Paris 13¢me
Hépital Marin, Hendaye

CHU Dijon Bourgogne

CHU Strasbourg

CHU Rouen

Filiere BRAIN-TEAM, CHU Angers

CHU Dijon Bourgogne

CHU Dijon Bourgogne

Filiere BRAIN-TEAM, CHU Angers

Hépital Pellegrin, Bordeaux

Hépital Pellegrin, Bordeaux

Hopital Pitié-Salpétriere, Paris 13éme
CHU Angers

Hépital de Hautepierre, Strasbourg
Hépital de Hautepierre, Strasbourg
Hopital Gui de Chauliac, Montpellier
Hépital Gui de Chauliac, Montpellier

Service de Neurologie et Pathologies du
Mouvement, CHU Lille
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M Romain Thomas Kinésithérapeute Service de Neurologie et Pathologies du
Mouvement, CHU Lille

Dr Jean-Baptiste Davion Neurologue Service de Neurologie et Pathologies du
Mouvement, CHU Lille

Dr Eugénie Mutez Neurologue Service de Neurologie et Pathologies du
Mouvement, CHU Lille

Pr Florence Petit Généticienne Service de Génétique Clinique, CHU
Lille

Dr Armand Hocquel Neurologue CHU Nancy

M Jean Benard Président association ASL-HSP

Gestion des intéréts déclarés

Tous les participants a 'élaboration du PNDS sur les paraparésies spastiques héréditaires
pures ont rempli une déclaration d’intérét. Les déclarations d’intérét sont en ligne et
consultables sur le site internet du centre de référence Neurogénétique et des maladies
génétiques rares du systéme nerveux (http://brain-team.fr/crmr-neurogene/) et sur le site de
la Filiére de Santé Maladies Rares BRAIN-TEAM (https://brain-
team.fr/actions/protocolesnationaux/).

Les déclarations d’intérét ont été analysées et prises en compte, en vue d’éviter les conflits
d’intéréts, conformément au guide HAS « Guide des déclarations d’intéréts et de gestion des
conflits d’intéréts » (HAS, 2010).

Modalités de concertation du groupe de travail multidisciplinaire

Réunions par visioconférence entre les coordonateurs et les Dr Ewenczyk, et Pr Durr en
mars et avril 2022 pour définir le cadre du PNDS, identifier les rédacteurs et collaborateurs
pertinents et initier le travail.

Puis, échanges par mail de facon réguliére entre rentrée 2022 et juin 2024 : organisation des
groupes de travail, suivi du document, échanges des versions, échanges des déclarations
d’intérét.
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