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Maladies rares du développement cérébral : Troubles du ) i .
neuro-développement, Defigdcience

dont les déficiences intellectuelles Maladies Rares du Développement Cérébral

FILIERE NATIONALE DE SANTE

® Une filiere destinée a une grande diversité de personnes

Education Nationale

Personnes présentant une maladie rare du
développement cérébral pouvant entrainer,

* Une déficience intellectuelle, de la DI « |égere »
au « polyhandicap »,

* Des troubles cognitifs avec troubles complexes

des apprentissages, Travail protégé
Foyers de vie

* Une épilepsie, souvent sévere
Travail en milieu ordinaire

* Des pathologies neuro-psychiatriques a début Hébergement
précoce,

* Des troubles de régulation émotionnelle et Environ 40 % sans cause connue.
alimentaire,

* Des troubles de coordination motrice.



Une double approche
P syndromique, prenant en compte la spécificité de chague syndrome

P fonctionnelle, selon le niveau de développement, le profil cognitif et les troubles associés

Diagnostic éticlogique

Evaluation fonctionnelle

Exemples
doguosic || Disonostic W Approche angeiman |
étoogique JlL " g e e | Dl 22471 J)_Jouber |
Déficience OBJECTIFS FONDATEURS
gt = Optimiser les stratégies de diagnostic
étiologique (recherche de |a cause)

: Déficience * Parmettre une évalutation fenctionnelle,

Profil Approche moyenne ¥ EDI‘I‘!PI’iS pour les pEarsonnes sans
fonctionnel fonctionnelle diagnostic dtiologique

Deficience » Eclairer les pratiques de soins et
sévére d'accompagnement par |a connaissance
des syndrames

F e * Poly * Trafter les troubles associés : épilepsies,
Dgf I CI e nce handicap troubles psychiatriques, du comparte-
ment alimentaire, motaurs,ate.

Maladies Rares du Développement Cérébral

el Déficience Intellecluelle
FILIERE NATIONALE DE SANTE




Identifier la cause, une étape importante

Pourquoi?: apporter une réponse, arréter de
chercher, préciser le pronostic et |a trajectoire
développementale, surveiller les comorbidites,
adapter la prise en charge socio-éducative,
accéder aux innovations thérapeutiques, aux
associations de patients, permettre un conseil
genetique,...

- 'Deficiences
Intellectuelles
de causes rares



Complications de la prématurite

Causes environnementales

Anomalies chromosomigues

Maladies métaboliques

Syndromes reconnaissables

Dl liées au chromosome X

Autres maladies monogénigues connues

Dl idiopathigues

Intellectuelles
de

5%

13 %

15 %

8%

2%

10 %

10 %

35-40 %

Identification variable selon la sévérité de la DI _ﬁ

CENTRE HOSP TALIER
REGIONAL UNIVERSITAIRE



Evolution du nombre de génes identifiés impliqués dans une DI
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Number of novel ID genes identified over time

~— Autosomal dominant genes NGS
=~ Autosomal recessive genes :
= X-linked genes

- Total genes
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Year

Genetic studies in intellectual Lisenka E. L. M. Vissers', Christian Gilissen' and Joris A. Veltman'?
disability and related disorders  Nature reviews T Generics VOLUME 17 [ JANUARY 2016




* Phase clinique
— Anamnese
— Examen clinique complet

Recommandations

Requ le :
23 septembre 20m
Aceptile :

Stratégie d’exploration d'une déficience

rnbie e ame intellectuelle mexphquee
14 janvier 2002

Diagnostic investigations for an unexplained developmental
disability

A Verloes™" 258 D Héron®=%¢, T. Billette de Villemeur™™, A, Afenjar=e",
. Baurnann™, M. Bahi-Buisson™™, P. Charles™, A. Faudet™, A lacquette™,

— Intérét des regards croisés, des RCP C g b =5 e e X e

* Explorations complémentaires

. Rougeat™®, D. ville®®, L Burglen®=#=4% v, des Portes®F, et |e ressau
Défiscience’

2 Département de génétique, CHU Robert-Debré, 43, boulevard Sérurier, 75019 Parfs, France
" inserm U676, CHU Robert-Debré, AP-HP, Paris, France

© Centre de référence maladies rares « déficiences intellectuclies de causes rares », Paris,
France

“ Centre de réference maladies rares « anomalies du développement et syndromes

Déficience intellectuelle

Evaluation clinique, histoire familiale, biochimie, imagerie

malformatifs - Jle de France »
“ Centre de réfénence maladies rares « maladies et malformations congénitales du cervelet »,
Paris-Lyon-Lile, France

" Departement de génetique, groupe hospitalier Pitié-Salpétriére, AP-HP, Paris, France
inserm CRicm, UMR-Sa75, groupe hospitalier Pitie-Sa(pétriére, Paris, France

" Service de ie, pathalogie du hapital Trousseau, AP-HP, Paris,
France

P

Syndrome génétique connu
Groupe phénotypiqueidentifié

Analyse ciblée

Signes cliniques non spécifiques

&1 négatif

" Péle polyhandicap pediatrique, hapital de La-Roche-Guyan, et UPMC (Paris &), Paris, France
I Service de génétique, hopital Trousseau, AP-HF, Paris, France

* Inserm U676, hopital Robert-Debré, Paris, France

" Service de génétique, hapital Necker, AP~HP, Paris, France

" Service de neuropédiatrie, hipital Necker, AP-HP, Paris, France

“ Service de psychiatrie de lenfont et 'adolescent, hipital Necker, AP-HP, Paris. France

Disponible en ligne sur

T i : “Service de neuropédiatrie, université Lyon-1, hopital Femme-Mére-Enfant (HFME), hospices
SciVerse ScienceDirect ciuts de tyon, Lyon, France
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../../../Neuroped/Aides au diagnostic/Bilan Retard mental.pdf

* Un enfant n’est pas
un adulte miniature.
C’est un étre en
développement
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DEFICIENCE INTELLECTUELLE
Disability (Robert & collins) : incapacité / invalidité / désavantage / handicap

TDI :Trouble du développement intellectue

American Association on Intellectual
and Developmental Disabilities
AAIDD Definition Manjual
11th edition, 2010

3 critéres

1. Limitations significatives duffonctionnement intellectuel’
Un QI qui est environ deux écarts types sous la moyenne si on prend en considération
I'erreur type de mesure des instruments utilisés ainsi que leurs forces et limites.

2. |Comportement adaptatif:
Performance selon une mesure standardisée du comportement adaptatif, normalisé eu
regard a la population générale, qui est approximativement deux écarts types sous
la moyenne, soit d’une des trois dimensions (habilités conceptuelles, sociales,
pratiques), soit d'un score général d'une mesure standardisée.

' Age d’apparition: avant 18 ans. adapté de Dr Wil H.E. Buntinx, Maastricht




Tests Psychométriques de Wechsler (test de Ql)

WISC-V

Compréhension
Verbale

ICV

Information

Compréhension

Etudient les capacités de raisonnement !

David Wechsler

Ql Total

Combinaison

de 7 tests
|

Traitement
Visuospatial

IVS

Puzzles visuels

Raisonnement
Fluide

IRF

Mémoire
Arithmétique images
Séquence lettres
chiffrrres

Symboles

barrage




* non francophones, ou sans langage oral)

v" Et Vineland

v' Matrices encastrables
v" Echelle de Leiter
v" Weschler non verbal (pour les enfants

Fiche dascriptive
Outil d"évaluation pédiatrique

nstrument

Leiter-3 - Leitef Intefnational Perfarmance Scale, Third Edition pai G.H Roid, L
J. Miller, M. Pomplun et C. Koch (2013).

*  Cetoutil permet de mesurer l'intelli tbale a travers une batterie de tiches
évaluant les habiletés cognitives, attenti et jiques de Uenfant.
* Avec i « bale 5, le Leitet-3 peut &tre utilisé

auprés d'enfants ayant des tetards cognitifs, ne parlant pas anglais, ayant des troubles
'audition ou de langage, un trouble du spectie de Iautisme, un tiouble déficitaie de
I'attention avec hyperactivité ou un traumatisme cr 3nien.

Les 10 sous-tests sont fegoupés selon 2 échelles
o Echalle: cognitives (intslligencs fluids) - ordra zéquentiel, csmplétion da formasz,
classification et analogies, figure-fond, association de patrons;
o Echelles attentionnelles et de mémoire - forward memory, reverse memory,
attention soutsnue, attention divizés, straop non-verbal.
* Lelsiter-3 comprend également le Social-Emotional Examiner Rating Scales qui pefmet 3
I i d il ir di i zur le niveau d'attention, lez

habiletés organisationnelles, l'anxiété, la sociabilité et le contréle de limpulsivité de
Uenfant

*  Durée de paszation : 20 3 45 minutes.

*  Obsefvation ditecte de U'enfant 3 travers les 10 sous-Tests {tiches sous forme de jeux).

* Feuille sommaite des résultats permettant une intetprétation des scotes en fangs
percentiles et 3ges quivalents pour chaque sous-test et scote composite QI nan-vetbal,

A venir des recommandations sur les

outils d’évaluation
Groupe pluridisciplinaire conduit par Aurore Curie, HCL




®

La VABS |l (Vineland Adaptive Behavior Scale)

4 domaines 11 sous-domaines

Ecouter et comprendre

Parler
a 3 Lire et écrire
Communication

Prendre soin de soi
¢ S S’occuper de son domicile
Vie quotidienne Vivre dans la communauté

e > Contact avec les autres
Socialisation ——> Jouer et utiliser son temps libre

S’adapter

e ————— Mouigié globale :
— \/ineland-II

Motricité

£

Dia empruntée & Yannick COURBOIS



FONDATION
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TAGNE

BREST

Evaluatlon pluri-disciplinaire adaptée aux
besoins spécifiques de chaque enfant / a la
demande de la famille — des soignants

MPR Pédiatrique

Chirurgien orthopeédiste Mais auss.

. ORL
Orthophoniste opthalmol
Ergothérapeute Pt .a molosue

Dentiste

Neuropsychologue
Gastro-pédiatre
Pneumo-pédiatre

Gynécologue



> tre | i :
Lutter contre le non recours aux soins Troubles du neuro_developpement

> Développer le dépistage .

» Améliorer le parcours de soins

» Prendre en compte la fragilité de la
personne au sein des organisations
hospitalieres

» Informer et former les professionnels
hospitaliers aux handicaps

s‘appuie sur les principes de la Charte « Romain Jacob » 4
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Solliciter le référent Prévoir un espace
handicap pour un d’attente approprié
accueil et un suivi et réduire le délai

personnalisés de prise en charge.

du patient, des aidants
et des proches.

Orientation vers le bon niveau de soins
Coordination

Préparation: préadmission, éviter les temps
d’attente, ...

Présence de 'aidant
Anticipation de la sortie

santé bd

Evaluer les aptitudes Adapter I'information
du patient et prendre 3 |3 situation de handicap :
en compte ses tablette, pictogrammes,
capacités. interpréte pour les
patients sourds,
documents en braille...

» Outils facilitant la compréhension,
I’appropriation des informations:
FALC, santé bd...

» Passeport-santé: avec les
associations de patients

> Développer des programmes
d’ETP

ttttttt

RP@®

Gargon

Malvoyant  Compremenson  Aphase


http://www.santebd.org/fiches

Interrogation de I’environnement de la personne

Demandes :
- Troubles des apprentissages

- Retard global ou troubles du
neuro-développement

-Troubles du comportement

- Evaluation du degré de sévérité,
évolutivité avec signes associés

- Bilans complémentaires

- Début ou reprise de prise en
charge

-Dépistage

- Evaluation fonctionnelle

parcours de soins des personnes

- Instaurer une surveillance
adaptée et un dépistage des

- Evaluation de la cause (étiologique)

- Faciliter I'articulation avec les acteurs dans le

complications




Les étapes clés et les ruptures du parcours de

vie des personnes (2/3) Parcours de vie

» A chaque étape, un diagnostic complet doit étre posé avec des évaluations
fonctionnelles pour évaluer et/ou réévaluer les besoins et adapter la prise en charge

fonct.

et les soins.
|  Enfance = [ Adolescence - Age adulte - Vieillissement
~12 ans ~20 ans ~45/70 ans
1ers Diagnostic. *
symptomes :
Suspicions Evaluation : :

Evaluation
fonct.

Evaluation
fonct.
|
Soins somatiques >
¥ H
Interventions sanitaires >
; : - : 4 A
Interventions médico-sociales (étab/domicile) >
Accompagnement des familles et guidance parentale >
[ Légende * Réévaluations des besoins [ Sanitaire || Médico-social ] [ Social ] i
J

16/01/2015 | 34 | Filiere DéfiScience decience




» Coordination du parcours de santé

» Permettre le déploiement des compétences des personnes tout au

long de la vie

» Considérer la formation comme un axe d’action majeur:

Communiquer et former, partager les connaissance et les savoir-
faire sur les maladies rares.

Déficience(s) intellectuelle(s) :
expertise collective et ératic

Jeudi 30 novembre 2017
Espace Beausoleil, Pont Péan (35)
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La douleur des personnes avec
déficiences intellectuelles :
la repérer, I'évaluer, la traiter

Jeudi 13 septembre 2018
Parc de Langolvas, Morlaix

Journée
régionale

LA DOULEUR CHEZ LES PERSONNES
AVEC DEFICIENCES INTELLECTUELLES :

-> la repérer, I'évaluer, la traiter Sfic

lle et maladie
Informer, dépister et prendre soin
Exemples autour du cancer, de épilepsie et du diabéte

20 SEPTEMBRE 2019
CeNTRE DES CONGRES

Jeudi 12 septembre 2019
ANGERS (49)

Palais des Arts et des Congrés, Vannes

AVl T ey
Ze \‘.:ELA
o V’}\ Sl
e | velfoece P ) e
S e Y e s q
Deicishces
. Porptior



Journée DI 2017/journée DI 2017 pré-programme.pdf
Journée régionale DI Morlaix 2018/journeeDI_2018_programme.pdf
Journées régionales 2019/journeeDI_2019_programme.pdf

