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Maladies rares du développement cérébral : Troubles du 
neuro-développement, 
dont les déficiences intellectuelles

Une filière destinée à une grande diversité de personnes

Personnes présentant une maladie rare du 
développement cérébral pouvant entraîner, 

• Une déficience intellectuelle, de la DI « légère » 
au « polyhandicap »,

• Des troubles cognitifs avec troubles complexes 
des apprentissages,

• Une épilepsie, souvent sévère 

• Des pathologies neuro-psychiatriques à début 
précoce, 

• Des troubles de régulation émotionnelle et 
alimentaire,

• Des troubles de coordination motrice.

Environ 40 % sans cause connue. 

. 





Déficience Intellectuelle: 
une forêt de maladies rares

Identifier la cause, une étape importante

Pourquoi?: apporter une réponse, arrêter de 
chercher, préciser le pronostic et la trajectoire 
développementale, surveiller les comorbidités, 
adapter la prise en charge socio-éducative, 
accéder aux innovations thérapeutiques, aux 
associations de patients, permettre un conseil 
génétique,…



Etiologies: 
forte représentation des causes génétiques

45 %

Identification variable selon la sévérité de la DI





Un diagnostic rapide pour chacun, 
pour réduire l’errance et l’impasse diagnostique

• Phase clinique 
– Anamnèse

– Examen clinique complet

– Intérêt des regards croisés, des RCP

• Explorations complémentaires

../../../Neuroped/Aides au diagnostic/Bilan Retard mental.pdf


Bilan fonctionnel

• Un enfant n’est pas 
un adulte miniature. 
C’est un être en 
développement 





- Inadapté si QI < 45
- N’évalue pas le fonctionnement

dans l’environnement



 Matrices encastrables

 Echelle de Leiter

 Weschler non verbal (pour les enfants 

• non francophones, ou sans langage oral)

 Et Vineland

Quelles évaluations pour les DI sévères?

A venir des recommandations sur les 
outils d’évaluation

Groupe pluridisciplinaire conduit par Aurore Curie, HCL 





Evaluation pluri-disciplinaire adaptée aux 
besoins spécifiques de chaque enfant / à la 

demande de la famille – des soignants            

MPR Pédiatrique
Chirurgien orthopédiste
Orthophoniste
Ergothérapeute
Neuropsychologue
Gastro-pédiatre
Pneumo-pédiatre

Mais aussi:
ORL
Opthalmologue
Dentiste
Gynécologue
…



Objectif Cs dédiées

 Lutter contre le non recours aux soins

 Développer le dépistage

 Améliorer le parcours de soins

 Prendre en compte la fragilité de la 
personne au sein des organisations 
hospitalières

 Informer et former les professionnels 
hospitaliers aux handicaps

s’appuie sur les principes de la Charte « Romain Jacob » 



 Orientation vers le bon niveau de soins 

 Coordination

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

 Présence de l’aidant

 Anticipation de la sortie

PARCOURS DU PATIENT: fluidité, accueil, respect

 Outils facilitant la compréhension, 

l’appropriation des informations: 
FALC, santé bd…

 Passeport-santé: avec les 

associations de patients

 Développer des programmes 

d’ETP

santé bd: http://www.santebd.org/fiches: 

http://www.santebd.org/fiches


Parcours patient « souhaité » : 
Accompagnement tout au long de la vie  

Evaluation : Médecin Généraliste / Pédiatre

Demandes :

- Troubles des apprentissages

- Retard global ou troubles du 
neuro-développement

-Troubles du comportement

Expertise médicale : (CHG, CMP,…)

- Evaluation du degré de sévérité, 
évolutivité avec signes associés 

- Bilans complémentaires

- Début ou reprise de prise en 
charge

-Dépistage

Expertise CRDI
- Evaluation de la cause (étiologique) 

- Evaluation fonctionnelle

- Faciliter l’articulation avec les acteurs dans le 
parcours de soins des personnes

- Instaurer une surveillance 
adaptée et un dépistage des        complications

Interrogation de l’environnement de la personne



En pratique, des particularités à évaluer



Au cœur du dispositif

 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. 

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

