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Déficience intellectuelle / handicap mental

1. Définitions / classifications
2. Pourquoi il n'arrive pas a apprendre ?
3. Signes d’'appel

4. Diagnostic etiologique



. - Sociéte
geneticien neuropédiatre

pédiatre  Sanitaire généraliste
libéral gériatre CHU / CHS /CHG

ToR KIné infirmiere Tentite
CAMSP
psychhatre Parents neuropsychplogue
SESSAD

psycholotricien ergothérapeute

Enfant
pvec handicagiorthophghiste 'UFM
Psychologue chqicien

oniteur atelier \. CMP
enseignant
taxi MDPH

AMP Médico-social gqdatenr spe Pédagogique
1) ialice Education nationale
IME / IMPro Enseignant spéCialisé

Psychologue scolaire
Assistante sociale ~ DNegreur
ESAT / foyer occup

Enseignant référent
CLIS/ULIS




Classification Internationale du Handicap
CIH (OMS, 1980)

Maladie / trouble ALTERATION FONCTION CEREBRALE

Etiologie Génétique, infection, toxique. ..
)
Déficit DEFICIENCE INTELLECTUELLE
cognitif Insuffisance
du développement intellectuel
|
Incapacité RETARD MENTAL / PSYCHOMOTEUR
Signe d’appel Retard de développement
Difficultés globales d’apprentissage
Consequence HANDICAP MENTAL
Concrete limitation significative

Désavantage de I’adaptation a I’environnement



Processus de Production du Handicap
(PPH/ Classification québécoise)

Facteurs de risque Modele systemique RIPPH/SCCIDH 1998
de Patrick Fougeyrollas C.P. 225
- Lac St Charles (Québec)
G3G 3C1 CANADA

Facteurs personnels Facteurs environnementaux

!

Habitudes de vie

Diapositive empruntée a

Sociologue, CTNERHI




Handicap intellectuel
(deéficience intellectuelle / handicap mental)

American Association on Mental Retardation; 2002

« fonctionnement intellectuel significativement inférieur a la moyenne
Test psychométrique standardisé adapté a 1’age : <-2 DS

=> QI total <70... sans dissociations cognitives majeures !

» Limitations significatives du fonctionnement adaptatif

dans au moins deux secteurs d'aptitudes tels que :

e communication e responsabilité individuelle < loisirs
* soins personnels e vie sociale * santé
e vie domestique e travail * sécurite

Evaluation des capacités adaptatives (intelligence pratique)

* Le tout doit survenir avant 1'age de 18 ans.



Evaluation du potentiel intellectuel

Les tests de QI

QI moyen = 100 avec ET =15
moyenne =85 - 115

Courbe de normalit¢

/-\ * Brunet Lezine R (0-30 mois)

« WPPSI Il (2 ans 6 mois —

6 ans 11 mois)

*« WISC IV (6 ans 3 mois — 16

16.1 50 ans 11 mois)
F—y——t
. 70 80 y 90 100 110 120 130
rés - oyen M . Tre
fible MM g, Moyen e ST < WAIS I (16 ans - ...)

569 70-79 80-89 90-109 Ho-18 120129 2130
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Distribution du QI dans la population générale

, 95%
Prévalence

théorique

(aire sous la courbe)

A
\

* RM « léger » : 50<QI <70
Logique concrete, lecture, écriture

* RM « modéré » : 35 <QI <50
Langage social, préscolaire

* RM « séveére/grave » : 20 < QI <35
Quelques mots, schemes circulaires

* RM « profond » : QI <20
Absence langage, <2 ans

DS (déviations
standard)

100 130 QI (quotient intellectuel)

RM Severe RM Léger
0,4 % 1.5a 2% ?



DI moyenne /

Séyire Polyhandicap

DI légere

Séveérité
croissante




Evaluation du fonctionnement adaptatif

Vineland Adaptative Behavior Scales (VABS 1984)

Communication : - compréhension \

0.51 - expression

- @crit

Autonomie Vie : - personnel

0.31 Quotidienne - domestique * Notes standards
- collectif > * Ages de
Socialisation : - relations interpersonnelles Développement

0.27 - jeux et loisirs

- capacités d’adaptation

Motricité : - globale

- fine /

Degré de corréelation chez les adultes handicapés mentaux
entre le QI Total (WAIS ou WAIS R) et le score de Vineland




Scores: 2= habituellement, 1= quelguefois, 0= jamais, N= ne s'applique pas, DK= ne sait pas

|

7

5

8

commentaires

34

Prend soin de sa toilette sans que l'on est besoin de lui rappeler et sans
aide. NE PAS COTER 1

35

Regarde des 2 cotés avant de traverser la rue ou la route

36

Range ses habits propres sans aide lorsqu'on le lui demande

37

Se mouche le nez sans aide. NE PAS COTER |

38

Range la table

39 | Se seche avec une serviette sans aide

40 | Attache tout ce qui s'attache. NE PAS COTER 1

41 | Aide ala cuisine nécessitant melange et cuisson

42 | Monfre qu'il/elle comprend qu'il est dangereux d'accepter de la

nourriture, de l'argent ou d'étre emmené(e) en voiture par des
ctrangers

43

Lace ses lacets de chaussures sans aide

44

Se baigne ou prend une douche sans aide. NE PAS COTER |

45

Regarde des 2 cotés et traverse la rue ou la route seul(e)

46

Met la main devant la bouche lorsqu'il/elle tousse et renifle

47

Utilise une cuillére. une fourchette et un couteau de maniére
competente. NE PAS COTER 1

Téléphone spontanément aux autres. N PEUT ETRE COTE

Respecte les feux de signalisation pour pi€tons. N PEUT ETRE COTE

S'habille completement. y compris les lacets de chaussures. et attache
tous ce qui s'attache. NE PAS COTER 1

51 | Fait son lit quand on le lui demande

52 | Donne le jour de la semaine quand on le lui demande

53 | Attache seul(e) sa ceinture de sécurité. N PEUT ETRE COTE

54 | Connait la valeur des différentes pieces de monnaie (par ex. 0.10 E.

0.50E. 1E...)




33 | Utilise “ avtour " comme préposition dans une phrase
34 | Utilise des phrases contensnt * mais " el “ ou ™
35 | Atticule clairement, sers sons de substitution
36 | Raconte des histoires populaires, des contes, des plaisanteries lorgues,
la trame d'un spectacle de tlévision
§ | 37 | Récite par ceeur toutes les lettres de l'alphabet
38 | Litau moins trois signes commung
39 | Domne le mois et le jour de sa date de naissance quand on ke luf
demande
40 | Utilise des pluriels iéouliers 2
DEBUT * 6 | 41 | Ecriten cursif ou enmajuscules son prénom et son nom
42 | Domne son numéro de téléphone quand on le lui demande, NE PA
COTER |
43 | Dome son adresse persornelle compléte, v compris la ville et 19§ 2
département quand on le lui demande
44 | Litau moins 10 mots silenciensement ot d haute voix
45 | Ecrit en cursif ou en majuscules au moins 10 mots de némoire
46 | Exprime des idées de plus d'une maniére, sans aide
4T | Lit des histoires simples 3 haute voix 0
78 | 48 | Ecriten cursif ou en majuscules des phrases simples de 3 ou 4 mots 1
49 | Ecoute un exposé 4 I'écok ou en public pendant plus de 15 minutes
50 | Litde sa propre initiative 0
51 | Litdes livres du niveau de CP au moins
52 | Peut ranger des éléments ou des mots alphebétiquement par la 0
premiére kettre
53 | Ecrit en cursif ou en majuscules des courts messages ou notes
9 | 54 | Dorne des directions complexes aux autres
55 | Ecrit des kttres simples. NE PAS COTER | 0
56 | Litdes livres du niveau du CE2 au moirs 1]
87 | Ecrit en cursif Ja plupart du temps, NE PAS COTER |
10-| 58 | Utilise un dictionnaire
18+

Mo

]

N

59 | Utilise la table des matidres des livres

60 | Ecrit des narvations ou des cornpositions. NE PASCOTER |
61 | Ecrit l'adresse sur les enveloppes complétement

62 | Utilise 'index des [ivres

N it lan hisdadvas Ao Lar laimsane dladilbas v nee prne soonre

Forme étendue (577 items) et une forme courte (297 items)




subdomaines

score brut

Receptif

Expressif

Ecrit

COMMUNICATION

Pearsannel

Domestique

Collectif

COMPETENCES VIE QUOTIDIENNE

Relations interpersonnelles

Jeux et loisirs

Capacite a s'adapter

SOCIALISATION

Global

Fin

MOTRICITE

somme des scores standard

Compaortement adaptatif composite

score standard |bande  |percentile |niveau  |Equivalence
adaptatif |d'age
7 ans 7/moils

9 ans 10mois

6 ans 9Mols




Vineland Adultes

80

70 —y

60

50 o

40 = T21
-~ ARX
V= XFRA
30

20

10

0
Communication Autonomie Vie Quotidienne Socialisation



Déficience intellectuelle / handicap mental

1. Définitions / classifications
2. Pourquoi il n’arrive pas a apprendre ?
3. Signes d’'appel

4. Diagnostic etiologique



Déficience intellectuelle :
un trouble du raisonnement



Intelligence et raison
dictionnaire Larousse (1977 et 2006)

v Intelligence : faculté de connaitre, de comprendre, de saisir par la pensée.
Ensemble des fonctions mentales ayant pour objet la connaissance conceptuelle et

rationnelle.

intellegere (ligere) : discerner, déméler, comprendre gg chose ou ggn.
« L’intelligence distingue I’homme de I’animal. »

v" Raison (ratio) : faculté au moyen de laquelle I’homme peut connaitre et juger.

« La raison distingue ’homme de 1’animal »

Intelligence = Faculté d’adaptation propre a I’homme.
L’intelligence humaine est liée avant tout a notre capacité a raisonner.

Sans cette capacite a raisonner, I’intelligence humaine ne peut pas
s’exprimer.




Déficience intellectuelle
Quels processus cognitifs en cause ?

7

: 1 i 3
1C 31 oxv 3% Bl 8% B¢
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inhibition
“""_ ' .
Attention
Meémoire de
Travail

\:“ \\

-

} e
gq) Intelligence
ressify

Raisonnement
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Subtests tres « charges » en facteur G
(saturation > .70)

Subtests « verbaux »
Information
Similitudes
Vocabulaire

Compréhension

Subtests « non verbaux »
Cubes

+/- complétement d’images




Raisonnement visuel analogique

ggf.:::::: @ B
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« Bas niveau » de traitement __,  « Haut niveau » de traitement
perceptif Raisonnement / catégorisation

e
-

&>
=




Tests Psychométriques de Wechsler

David Wechsler

Compréhension Organisation Vitesse de

Verbale Perceptive Mémoire de Travail Traitement

Similitudes Cubes
\Vocabulaire Identification. C.
Compréhension Matrices

Mémoire Chiffres Code
Séquence L.C. Symboles

Diapositive de René Pry, professeur de psychologie, Montpellier 1



Déficience intellectuelle :

Altération des Processus généraux d’apprentissage

Jugement
Inhibition Prise de décision
Raisonnement

Anticipation,
Flexihilité mentale

Wémoire de travail, Attention

Vitesse de traitement / Automatisation

Strategies de Catégorisation

traitement de I’information : global / local



« Adapter I’environnement»

RAISONNEMENT ANALOGIQUE ET MEMOIRE CHEZ DES
ADOLESCENTS AYANT UNE DEFICIENCE INTELLECTUELLE

Caroline Denaes-Bruttin. Fredi P. Biichel. Jean-Louis Berger et Ninosca Borel

’

’

?

>

REVUE FRANCOPHONE DE LA
DEFICIENCE INTELLECTUELLE
VOLUME 21. 163-176

e version classigue

 version de construction
avec mémoire externe

Faculté de psychologie
Université de Geneve



Denaes-Bruttin et al. RFDI, 2010

Répartition des participants dans chaque groupe
Pourcentage, Moyvennes AC et AM

Groupes Nombre de participants Pourcentage ACM+ET) AM
GO1 (4-6 ans) 18 14.5 5:2 (3.37) 5
GO?2 (7-8 ans) 18 9.7 7:8 (3.94) 7.5
GDI1(DI légere a moyenne) 14 22.6 16:5 (11.51) 6.8
GDI12(DI moyenne) 12 19.4 17:0 (10.33) 5
TOTAL 62 100.0 10:7 (63.86) 6.1

Moyvennes et écarts-types des scores de chacun des groupes pour
les deux versions du test (min = 0; max = 56)
GO1 GO2 GDI1 GDI2 TOTAL

N  M(ET N M(ET N M (ET) N M (ET) N M (ET)

Version de 18 4717, 18 54.28, 14 50.50,4 12 48.50, 62 50.16

construction (5.64) (2.78) (6.42) (4.77) (5.606)

Version 18 471744 18 54.35, 14 49364, 12 42.00, 62 48.66

classique (7.15) (2.69) (7.31) (7.42) (7.54)
Note. Les moyennes dans une méme ligne partageant une lettre identique ne différellt pas significativement (test B de Tukey).




Déficience intellectuelle / handicap mental

1. Définitions / classifications
2. Pourquoi il n'arrive pas a apprendre ?
3. Signes d’appel

4. Diagnostic etiologique



Quels sont les signes d’alerte
qui vont réveler
une deficience intellectuelle ?



de la déficience intellectuelle... au handicap

DEFICIENCE
Trouble cognitif structurel / fonctionnel

Trouble envahissant du
développement (autisme)

Déficience Intellectuelle
globale (QI <70)

Déficit « spécifique »

» déficit attentionnel

* trouble de mémoire

* dysphasie/dyslexie

« dysgraphie/dyscalculie
* trouble visuo-spatial

fonctionnement

intellectuel T

prévention de la déficience

Mental.
INCAPACITE

Retard de développement pour I'age

Nourrisson

* retard postural
(hypotonie)

* retard d’évell
(regard, sourire)

Enfant

* trouble du comportement
(agitation, agressivité...)

* retard de langage

* échec scolaire

programme
médico-psycho-éducatif

DESAVANTAGE
Handicap / Difficultés d’adaptation

Communication
» verbale
* non verbale

Autonomie

* motricité (marche)
* travail / vie sociale
» santé et sécurité

* vie affective

fonctionnement
adaptatif

individu <--------- > SOciété

adaptation



Il ne marche pas a 18 mois :

Faut-il s’inquiéter ?



Acquisition de la marche : tres variable !

3 % a 9 mois,
25 % a 12 mois,
50 % a 13 mois,
75 % a 15 mois,
98% a 17 mois.

Retard de la marche = ne marche pas a 18 mois.

-> Anamnese personnelle et antécédents familiaux de marche tardive
-> Autres domaines : coordination, langage, sociabilité
-> Examen clinique : déficit moteur, spasticité ?

Absence d’anomalie neurologique => retard moteur simple
s1 éveil et motricité fine de bonne qualité. ..




Il ne marche pas a 18 mois...

Ne pas inquiéter inutilement. ..
ni laisser passer un retard pathologique.

- Quatre dimensions du développement psychomoteur :
Posture (motricité globale)
Coordination oculo-manuelle (motricité fine)
Socialisation (autonomie)
Langage

—Materiel adapté a utiliser toujours de la méme maniere
- Se donner du temps... pour mobiliser ses compétences.

- Réevaluer : diagnostic dynamique.



« Retard de développement psychomoteur »

Posture
Motricité globale

l

RETARD
POSTURAL
SIMPLE

MYOPATHIE

ORTHOPEDIE

Diplégie spastique
Sd cérébelleux

Tr. Acquisition Coordination (dyspraxie)

Motricite
HIE

1

sd cérébelleux
déficit moteur
dystonie

ASPERGER

Langage

1

RETARD
SIMPLE
LANGAGE

SURDITE

DYSPHASIE

Socialisation
autonomie

ASPERGER

DYSHARMONIE EVOLUTIVE (Multiplex Dev Disorder)

AUTISME / TED

DEFICIENCE INTELLECTUELLE




Retard de développement psychomoteur

Motricité Langage
otricite glob fine
P 1 1 ;':

RETARD DANS PLUSIEURS DOMAINES

DIAGNOSTIC DYNAMIQUE

stimulation appropriée, alliance avec la famille

Posture Socialisation

autonomie

correction des troubles sensoriels (audition, vision)
eéducation (psychomotricité, orthophonie. ..

COMPETENCES PEU OU PAS MOBILISABLES

Trouble neurodeveloppement ?
Deéficit structurel, durable et severe du développement cognitif

=> Retard global ou troubles Spécifiques ?



Constructions réussies par 90 % des enfants de la tranche d’age

17 mols 20 mois 24 mols

64 % reussite

30 mols




17 molis :

20 mois :

24 mois :

30 molis :

place le rond dans le trou sur ordre
met le rond sur la planchette tournée de 180°
place les 3 morceaux sur la planchette

met les 3 morceaux sur la planchette retournee



Données extraites de I'Echelle de Brunet — Lézine Révisée |
—?me main pour dessiner (91)
s Reproduit une tour de 5 cuBes (98)
lanchettq tournée de 180° (88)

lu ﬂawn’ig 90 22

lulivre | 94 58 [
: ir de 3 cupes (90) 35
“Fait.uni gribofiillage sur ordre 88 84 { Met les 3 morceaux sur la planchette retournée (96)
Place le rond dans son troujsur orl re 88 20 r 67 | Tmite-un traifsans respect de Ia direction (93)
 Introfluit la pastille dans le*‘laco 31 63} 'Aligne les ;igidcs pour copied un train de 5 cubes (84)

Remplit Ia ste de cubes (au moil’; 5)

“Reproduit.urle tour de 2 cubes sulimodele (

25 38 75 { Gribouille faiblement sur démonstration

30 sk -+ Remiet ¢ Fon{l dans son troy sur la planchette (88)
Coordination 32 55| --1:----77 ] Liche un cube dans Ia tasse

23 42 [ Prend-le 3 cubie sans Taghfr les 2 autres (72) /

[s0=: Ihette (88)

[45 {le flacon (90)

[62: le retire (95)

42 be caché dessous (76) 43 58 | Tient sitr- il pied sans aide
Retire le rond de la planchefte 5870 67 Monie escalier ‘en-atéernant
Retrouve le jouet sous la serviette | 750 Tient sur un pied avec ’aide d’une main tenue (89)

-Shisit a pastifle entre le pouce et I'index
“Aerepts 1e 3 cubic en 1achpnt I'un des 2 tenus 74 42 [
48 s6]
78| Pousse du piec
8| Marche a recu

--84}" Donne un coup de pied dans le ballon sur ordre (95)
oordonnés (96)
e ballon aprés démonstratign (93)

2.{ Court avec des mouvemer

46 4| Monte & quatre pattes un esealier 96
ecichuaral pas) 98 EXAMEN 24™ MOIS
25 bans appui 88 ¢ superpose des objets (cubesy »
Posture 42 Fait quelques pas, tenu 3 une main
45 [0 183] Contréle le padsage de debont & assis sans se laisser tomber
[45 60F Passe dassida debout aveeun appui [ iasasow |

-] Debout avec appui, I&ve un pied et le repose | BRERE 50475 Yoo
76 [ 75290 % |

S pas 77

Se tient debout avec appui [89) 1 9 -
F’/‘ 4 : mouvements nets de déplacement (87) I I O I S
17

9 10 12 14

20 24 30



Données issues des valeurs normatives de ’échelle de Brunet—Lézine Révisée

1105

4 Q : enfile seul chaussettes|

Comprend 2-préposition:
6 B8 5 {Q : lave ses mains et essaie de les essuyer (98)
Sociabilité 48 8 oue i faire semblant (infitation différée) (96)
32 o kb Assoit, donne A boire et brogse la poupée sur ordre (2 itenis sur 3) (94)
28 52 [-Fait’boire, mhng  ou coif * 'adulte (2 items sur 3)
40 28] Q: boitau verre w2 fins et mange & 1a cuiller |35
38 61] i1 +] Montre du doigt ce qui Pintfresse (100) 40 3
9 50 Q1 'sé préte aptivement A I’Habillage par ’adulte (donne sa main ou son pied 18) 49 9| Nomme 10 images /1 |
@ zRecommence ses propred mimiques qui ont fait rire (§3) 31 i I il parle de lui (78)
Regarde ce que I’adulte regarde (sans que celui-ci montreidu doigt) ‘ 27 i C6lEQ l‘:iii'desﬂ{rms de3 mo{s (89)

.0t} boit beron ou boit:au verre maintenu (82 a 11 mjois)

89 ] 96

‘ 55:0 DO : e 4 parmi 10 (98)
‘ 24 [ 66| Namvme 6 iniages sur 15 [ (93)

57[©):-nif des. prases de 2 mots (déformés) (89)

1.-.-82| Désigne 4 objet parmi 10 priésentés
ésigne 4 imagfcs sur 6 (96 a 22 mois)

‘Q ¢amprend un intérdit

24 [
sef: 7
Langage 23 28| Désigne 1-objet parmi 5 objpts présentés (8 EXAMEN 24 MOIS
| BB : utilise leslonomatopées pour désigner of|  ‘animaux (78 a 15 mois)
36 L e Jargonne de maniére expressive « ob&it 4 un ordre simple »
45 i Qz Sedoue Ia tée pour dire NON (78 & 13 mois) « Nommie au moins une image »
[38 62 |
[Q : émet des syllabes redouliiées (89) 9}9
9 10 12 14 17 ' 20 24 30

19 mois



Tom, 14 mois : adresse pour retard postural
Seul enfant du couple

40 SA .
Césarienne en urgence pour bradycardie et liquide méconial

PN :3000g, T50cm, PC 35cm, APGAR 10/10
Bon éveil, bonne succion dans les 48 premieres heures

Sourire reponse 2 mois
Téte souvent en arriere, tenue stable a 6 mois
Préhension volontaire vers 8 a 9 mois

Station assise avec appui a 10 mois



Tom, 14 mois

Double les syllabes, pas de mots, pointage déclaratif
Ne se déplace pas, ne se met pas assis seul

A I’examen, fatigué, calme, bon contact oculaire.

Tenue assise sans aide, réactions posturales

Ne pousse pas sur ses jambes, soutenu sous les aisselles

Pas de déeficit moteur proximal

Pas d’amyotrophie, ROT symétriques non diffuse€s, non spastique
Pince pouce index peu précise

Examen somatique normal

simple variante
ou developpement pathologique ?



Retard de développement psychomoteur ?

6 mois 8 mois 14 mois 3 mois

Tenue Téte Prehension Bisyllabique Sourire reponse
Volontaire

10 mois Pas de mot 14 mois

Station assise 14 mois signifiant Pointage

Sans aide Pince pouce-index Protodéclaratif
Pas preécise

14 mois

Pas déeplacement

Pas transfertassis  Conduite a tenir ?

Stimulation : kinésithérapie / Psychomotricite ?
Suivi : Nouvelle consultation 6 mois apres
Deébuter le bilan étiologique ?



Tom, 20 mois : « progres...mais sans rattrapage »

Transfert assis seul a 18 mois / Se déplace sur fesses
Ne se hisse pas encore debout
Pas de spasticite ni ataxie

Préhension maladroite. Ne remplit pas la cuillere
Incontinence salivaire, mauvaise occlusion labiale

Langage : quelgues mots isolés, jargon inintelligible

Pointe de I’index pour attirer I’attention
Bonne interaction sociale / Donne 1’objet sur ordre

IRM cérébrale normale



Tom a finalement marché a 23 moils,

28 MoIs :

Prehension grossiere, maladroite
Mots peu intelligibles, sans association

A des jeux de faire semblant

Pas spasticité ni ataxie, RO

présents

Périmetre cranien sur la moyenne

Mensurations normales,

Pas de crise epileptique



Gene ARX : duplication de 24 pb dans 1’exon 2

143 153 - amino acid position

normal allele
| |
428 451 - cDNA position
duplicated region
D =0
143 161* - amino acid position

I
GAAAAAAAAAAAAAAAAIAA

428-451dup(24bp)
lGGGGCCGCCGCGGCHGCCGCGGCCGCGGCCGCCGCGGCHGCCGCGGCCGCGGCCGCCI allele
428 475* - ¢DNA position

< >4 >

Stromme et al., 2002




Ne pas inquiéter inutilement
mais savoir débuter un bilan étiologigue a temps.

AT TR,

Trsrd™ T



Du « simple » retard psychomoteur qui « rattrape »
... a la déficience intellectuelle « peu mobilisable »
Un continuum

Problemes psychologiques, éducatifs,spedagogiques ...

« Difficulté » g S « Trouble »

e \Vul'nérab'ilit‘é\bio'logiqué / Pathologi;: / ‘d\éﬁc'ience'
Lésion cerébrale / facteur génétique

f)

IIIIIIIIIIIIIIIII.IIIIIIIIIIIIIIIIII>



A quel age faire le diagnostic de déficience intellectuelle ?

A

Abstraction _
Dyslexie / TDAH...

Dysphasie e
Logique [concreéte Dyspraxie ) /

Dysharmonie

: )| < 70
D’évolution )

Lecture /| écriture _

)| < 50)

Langage|oral

o

Marche P RM grave (QD < 35)

Z RM profond / Polyhandicap

Naissance 1 an 3 ans 6 ans 12 ans 16 ans
Creche Maternelle Primaire College Lycée

N




Il ne parle pas a deux ans :

Faut-il s’inquiéter ?



Diagnostic positif / diagnostic differentiel / diagnostic étiologique

Symptome

Signe clinique

Diagnostic positif

Quelle pathologie ?

Diagnostic étiologigue

Quelle cause precise ?

Retard de ——
langage

— Déficience intellectuelle —
- Psychométrie (test QlI)

Ql <70

avec échec raisonnement

- Echelle adaptative (Vineland)
trouble de I’adaptation

\

Diagnostic différentiels
- Surdité

- Autisme

- Dysphasie

—>

\

\

Syndrome
de I’X fragile

Foetopathie a CMV
Acloolisation foetale

Trisomie 21



Olivier, 10 ans

Né a 41 SA,

PN 3380g, T 49 cm, PC 36.5 cm
Marche 19 mois

Retard massif du langage

=> CMP a 3 ans : psychomotricité + orthophonie
Scolarisé en CP a 6 ans, puis CLIS.

Arrét de I’orthophonie pendant 2 ans...

A 10 ans,
Tr. phonologiques majeurs / agrammatisme,
Compréhension préservée

WISC-IV : Raisonnement perceptif normal (92)
Tres rapide en matrices analogiques visuelles

= Dysphasie expressive phonologico-
syntaxique sévere

= Scolarisation : CLIS TSL
+ orthophonie intensive



Guillaume, 15 ans
Né a 40 SA, poids 3240g, T 50 cm.

Marche 19 mois B ' -
Nom et prénom A frras L L SR [WISC-III

Etabli : AZE i

PAG 81/02
CHLS ESCALE 6F PAGE 81/82

E aelle d’Intelligence de Wechsler

. sychologue : vree CIASEE 5 o ur Enfants - 3° édition
Retard massif du langage e Senenl
En PSM a 3 ans : phrases de 2 mots e lfg% ;"-5 jS
Orthophonie libéral +++ e e v
N , . 6.7 [Code 2 : [~ te | QU | %ile | __% dePintervale
CAMSP (4 a 7 ans) psychothérapie, psychomot. == o7 5 S i | connan
CP puis Hop de Jour puis IME & 12 ans | e o 3\ i |
gl meT bl . _Lidlia
, ) AN (rsymb?m‘)mmm [ (A)( : o,‘,.:mp_v
A 15 ans, adressé par 'IME o i O
pour suspicion de dysphasie e |
Profil des notes standard QI b Indices (optionnel)
Contact agréable. Trés sociable PPN PN | o e e P e e
Motricité fine : pince pouce index malhabile 0 TR R I
Dyspraxie bucco-linguale IR IR
Troubles articulatoires Ne comprend pas. o S IR R
Réponses bréves et stéréotypées. R B o GEE
WISC-111 : QI 42 (QIV 46, QI P 48) R R T
= Déficience intellectuelle modérée ks thesciiiidicii” [} gl

=> Mutation géne ARX identifiée



Déficience intellectuelle / handicap mental

1. Définitions / classifications
2. Pourquoi il n'arrive pas a apprendre ?
3. Signes d’'appel

4. Diagnostic etiologique



DEFICIENCES MENTALES DES GARCONS

TRISOMIE 21

- X FRAGILE

AUTRES DEFICIENCES MENTALES
- LIEES AU CHROMOSOME X

75 DEFICIENTS MENTAUX (2 %)

3600 GARCONS




VMIRXS MEX/MMEXS

(OpiteBBR MIDT —

[Ca-facio-digital 1) OFDI

(Eetl-like, mlantile spaams) 5TRY
{Mance-Hormny MHS

i Spermine symihase deficieney) SMS
(Pyruvate decarbosylase defickieney ) PDHAL  —

(G lycerd kinose deficiency) GK \
[ Dipchenne moscular dysorophy s DL — =1
{Omithinge transcarbamylase deficiency) OTC =

(OFCD, Lene microphthalmia) BOCOR 7
(Eplepsy ) ATPOAPL

[ Monoamine exidase-A deficiency) MADA 11

{ Mormes MNP

(Epalepsy, macroceplaly ) 3Y M1

[ Spocon dos Santos) KI1AA 1202

(Cledu lipfcled palae) FHER

(Cerebellar hypoplasiap OFHMN I

(T3 transporter deficiency ) SLC16AT
(Menkesh ATPTA

Kleefstra and hamel
Clinical Genetics 2005

[ Pelizacus-Mershacher) FLP
(bdabr-Tranchjacrz) TIMBEA

(FRPP synithetass hyperactivily | FRPSI
{Lassencephaly ) DX

i Phosphoglveerate kinase deficiency) PGKI :I_

B

e S
(Danon) LAMPL
(Lowey OCRL —
[Simpson-Oinlahi-Behmel ) GPC 15
[BOresom-Forssman-Lehmann) FHER
(Lesch-Mylan) HPRT -

(Growih hormone deficiency) SO0

(Fragile X1 FMR1 o~
{Huntery [DS
{ Adrenoleukodysrophy) ABCDI -
(MASA) LICAM %
(BPNH, OPD) FLNA

(Incontinentia Pigmemi) IKBERKG
[y skeralnsas congenita) DRCL — —




1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004
Identification of genes for NS-XLMR

Nature Reviews | Genetics

Hilger ROPERS and Ben HAMEL, 2005



MIRXS MEX/MREXS

MLGM4
Hsk2 (Collin-Lowry)
ARX (West, Proad, XLAG, Partington

— ILIRAPLI

THIASE2
FMFR]
ZNF41
FIE5d1
JARIIC
FOBPD (Sutherlam)-Haan, Cerebrie-palalo-cardiac Hamel),
Renpenning., Celnbi-lie-Hall, Poreoas)
| FGI G Aarskog-Soet)

Kleefstra and hamel
Clinical Genetics 2005

[ DLG3
XNP ATR-X, Carpemer-W azin, Holmes-Gang. Chodley-
Loswry. srnalfi-Fineman-MMyers, Juberg-Marsidh

_|: ACSLA
FAkS

AGTEZ

= AKHGEM)

MECP2 (Ren. PFM
15 FMR2

—_— LRI R

SLOGAR



Stromme et al., 2002 e gene ARX Bienvenu et al., 2002

5° UTR / \4 3’ UTR
Formes avec malformations Formes sans malformations

- syndrome de West

- syndrome de Partington

- retard mental
non specifique

Kitamura et al., 2002

- Syndrome de Proud ; hydranencéphalie



P73-MRX : Retard mental modéré, “non
specifique”

RIS
TR

seneA2@NR-ARX : duplication de 24 bp dans I'exon 2



Centres de génétique moléculaire réalisant
la recherche de mutation dans le géne ARX

Patients présentant une mutation du
géne ARX ayant participé al'étude

Pari
& T
R :=o.
I
5 Bordeaux
s
[os
G

6 Laboratoires de biologie moléculaire

.
o
Nancy Strashourg
.': '

St. Etienne

Cliniciens référents des patients ARX

4 |

35 patients inclus dans I’étude
entre juillet 2006 et octobre 2006

Dans I’hopital
le plus proche

A domicile



Etude clinique nationale W
de 33 patients porteurs d'une mutation ARX \;f &

-

Curie A.(1)(2), Bussy G.(1)(2), Marignier S.(1), Lacombe D.(3), Chiron C.(4), Cossée M.(5), Leheup B.(6), Philippe C.(6),
Laugel V.(7), De Saint Martin A.(7), Ponsot G.(8), Poirier K.(9), Bienvenu T.(9), Souville 1.(9), Gilbert B.(10), Bieth E.(11),
Kaufman D.(12), Briot D.(13), Messonier A.(14), Blanchard-Bouhajja F.(15), Mortemousse 1.(16), Lambert J.C.(17),
Touraine R.(18), Chelly J.(9), Moraine C.(16), des Portes V.(1)(2)

Examen filmé des praxies buccales et gestuelles

Praxies gestuelles : 10 items Praxies buccales : 5 items
- manceuvre d’'opposition des doigts / pouce - gonfler les joues
- alternance paume / dos de la main - faire des bisous
- marionnettes - pointer la langue aux 4 points cardinaux
- empiler 8 cubes - dénommer 16 images (articulation)
- attraper un petit tube entre le pouce et le 5¢Me doigt - répéter une phrase (nombre de syllabes
- écrire son nom... (tenue du stylo) reconnaissables)

- découper (préhension, utilisation et lachage des
ciseaux)

- boire un verre d’eau
- boutonner / déboutonner
- lacer ses chaussures



Score

adulte
4,0 -

Patients presentant une duplication 24pb

2,0 i\ ________________________________________________________

Scores des praxies gestuelles Scores praxies buccales praxies gestuelles Scores praxies buccales




Est-ce spécifique du gene ARX ou simplement lie
a la déficience intellectuelle ?

Comparaison a un groupe de patients Trisomique 21
apparie en Ql et en age

—— 10

7 paty

o o I F1 D
—— ar [ ( i
e ——Am - N——— F1_J
ﬁ"’"ﬂ’\\_ . —#—Ma - T ——F1_K
T e ——Ca 3.0 ——F2F

[

) T ——Ln I ——F2V
Je L . —F2_D0
An — T Fa_M
i 2.0 —A& =8 Fa L
6 years 5 months ™ ' ~

7years 7 months ¢ 1.0 Fr_w
I Fa_L

—m—Th
Fio_w
Al

Pa —F10_G

= X -‘
I \2"‘-@ Fi_0
,——-—"""4 I - —&—FB_S
= Ma I o FT_x
T

Al 0.0 F12_A
Gestual praxis Oro-lingual Je Gestual praxis  Oro-lingual praxis —*F1%-5
score praxis score score score Frew

F14_5



Dyspraxie gestuelle

Video 7


F2_F__ciseaux.wmv

Vidéo 8


F1_D__crayon.wmv

Diagnostic ¢tiologique d’un retard mental :
A quoi ca sert ?

» Connaitre la cause
Pourguol mon enfant a-t-il un retard de développement ?

Affiner le pronostic
Risque —t-il de régresser ou continuera-t-il a faire des progres ?
Arrivera-t-il a marcher, parler, apprendre un métier ?

Guider le traitement

Est-ce qu’il y a un traitement pour ameliorer ses capacités ?
Y a-t-il des complications a éviter ?

Preciser le consell génétique
Quel est le risque d’avoir un autre enfant retarde ?



Syndrome de I’X fragile

Homme Normal
Transmetteur (NMT)

Transmettrice
Obligatoire

AMPLIFICATION

ETED

De la « mauvaise mere » a la « mere conductrice »...
tomber de Charybdes en Scylla !



Diagnostic ¢tiologique d’un retard mental :
A quoi ca sert ?

Connaitre la cause
Pourguoi mon enfant a-t-il un retard de developpement ?

» Affiner le pronostic
Risque —t-il de régresser ou continuera-t-il a faire des progres ?
Arrivera-t-il a marcher, parler, apprendre un métier ?



Syndrome d’Angelman
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Diagnostic ¢tiologique d’un retard mental :
A quoi ca sert ?

Connaitre la cause
Pourquoi mon enfant a-t-il un retard de developpement ?

Affiner le pronostic
Risque —t-il de régresser ou continuera-t-il a faire des progres ?
Arrivera-t-il a marcher, parler, apprendre un métier ?

» Guider le traitement
Est-ce qu’il y a un traitement pour ameliorer ses capacites ?

Y a-t-il des complications a éviter ?



Guider le traitement

I - Ne pas passer a coté d’une cause curable !!



Guider le traitement

II — Connaitre les complications possibles
pour ¢viter le surhandicap !!



Gravité d’un retard mental

/

Niveau cognitif

\

« Sur-handicap »

* RM « léger » : 50 < QI <70

Logique concrete, lecture, écriture

* RM « modéré » : 35 <QI <50

Langage social, préscolaire

e RM « severe » : 20 < QI <35

Quelques mots, schemes circulaires

* RM « profond » : QI <20

Absence langage, <2 ans

 Troubles du comportement
Sommeil, alimentation, agressivite...

e Trouble sensoriel : @il, oreille
* Motricité, orthopédie

 Pathologie viscérale
Cardiaque, digestive, hormonale

 Epilepsie




Guider le traitement

III — prendre en compte les profils cognitifs
propres a chaque syndrome



DISSOCIATIONS COGNITIVES INTER SYNDROMIQUES
des compétences plus faibles ou plus fortes selon les syndromes

inhibition

w -
Attention
Mémoire de
Travail



Drawing Of A Bicycle By Williams And Down Children,
Matched On Age And IQ.

handlebars

basket

chain

\ person
b wheel pedals
3 DS

Age:11 Age:11
1Q:50 1Q:52

Fig. 3. Drawings of WS and DS individuals.

Syndrome de Williams — Beuren : délétion en 7 q11



Trisomie 21 Williams X Fragile
Beuren
Langage - /'
Phono syntaxe - Phono syntaxe + Phono syntaxe +/-
Pragmatique + Pragmatique - Pragmatique +/-
Visuo-spatial - / -

Mémoire verbale

Mémoire visuo-
spatiale

Fonctions
exécutives/attention

Traitement
simultané/séquentiel

simultané

simultané

simultané

Meémoire Implicite




Diagnostic ¢tiologique d’un retard mental :
A quoi ca sert ?

Connaitre la cause
Pourquoi mon enfant a-t-il un retard de developpement ?

Affiner le pronostic
Risque —t-il de régresser ou continuera-t-il a faire des progres ?
Arrivera-t-il a marcher, parler, apprendre un métier ?

Guider le traitement
Est-ce qu’il y a un traitement pour ameéliorer ses capacités ?
Y a-t-il des complications a éviter ?

» Préciser le conseil génétique
Quel est le risque d’avoir UN autre enfant retardé ?



Archives de Pédiatrie

Recommandations

,.' .:I'.f -
ELSEVIER
MASSON

Stratégie d’exploration dune déficience
intellectuelle inexpliquée

Diagnostic investigations for an unexplained developmental
disability

A Verloes®*?<9 D_Héron“®*€, T.Billette de Villemeur™™! A Afenjar=®="
C. Baumann?<9, N. Bahi-Buisson®™, P. Charles™, A Faudet®!, A. Jacquette™,
C. Mignot=#*h ML Moutard™”, . Passemard®®=4 M. Rio®™ L. Robel™"

C. Rougeot®?, D. Ville®P, L. Burglen®“#* v/ des Portes®, et le réseau
DefiScience’

'Réseau des centres de compétence associés aux centres de réference maladies rares « déficiences intellectuelles de causes rares » (Paris et Lyon) et
au centre de référence maladies rares « maladies et malformations congénitales du cervelet » (Paris)



UNIVERSITE PIERRE ET MARIE CURIE

&

faculté de médecine
A G Pierre et Marie CURIE

Site Piti-Salpétriére

U

Université Montpellier 1

Universite Claude Bernard/

DIPLOME INTER — UNIVERSITAIRE (DIU)
Année 2013 — 2014

DEFICIENCE INTELLECTUELLE / HANDICAP MENTAL
de I’enfant a 1’adulte, une approche trans-disciplinaire

v Formation continue / Nombre de places limité : 50

v Pour TOUS professionnels ayant une expérience aupres de personnes
handicapees mentales (méedico-social, éducatif, sanitaire).

v OBJECTIFS : corpus commun de connaissances, échanges d’expériences, réseau

v TROIS séminaires de 5 jours « en immersion » (102 heures d’enseignement) :
décembre (Lyon), Mars (Paris), Mai (Sete)

v CONTACT: MmeAnne BONNET, diu@intelli-cure.fr



