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Chapitre I : Revue de littérature

Chapitre I : Revue de littérature

1) Introduction

La déficience intellectuelle (DI) se définit comme une
limitation significative du fonctionnement mental et du
comportement adaptatif survenant avant 1’age de 18 ans.
Handicap fréquent, il concerne pres de 2 % de la population
générale. Ses causes sont diverses mais une origine
génétique est incriminée chez plus d’un tiers des patients.
Ces dernic¢res années, le développement des techniques
d’hybridation  génomique  comparative a  permis
d’augmenter le taux de  détection d’anomalie
chromosomiques chez les patients déficients intellectuels.
Plus récemment, la puissance des outils de séquencage a
trés haut débit a permis des progres importants dans 1’identification des formes monogéniques de la
déficience intellectuelle, récessives liées a 1’X mais également dominantes et récessives
autosomiques. Etablir un diagnostic étiologique est nécessaire pour préciser le risque de récidive
familiale, affiner la prise en charge et préciser le pronostic, mais représente un immense défi en
¢gard a I’extréme hétérogénéité étiologique des DI et au nombre d’examens complémentaires a
mettre en ceuvre.!

Figure 1 : enfant déficient

2) Historique
» De I’ Antiquité au XIXe siecle

Au cours de 1’Antiquité puis du Moyen-Age, les personnes déficientes intellectuelles sont
considérées comme « faibles d’esprit » et rejetées par la société : elles sont souvent enfermées dans
des conditions terribles. Ce n’est qu’a partir du siécle des Lumicres que nait un état compassionnel
envers ces individus, grace a certains philosophes comme Diderot qui posent la question de leur
¢ducabilité¢ (Broca, 2013). A cette méme période, la Déclaration des Droits de ’Homme de 1789
proclame tous les étres humains libres et égaux en droits. Dans les faits cependant, de nombreuses
personnes déficientes restent détenues dans des prisons ou des asiles.

Au XIXe siécle, des pionniers tels qu’ltard et Seguin, médecins, vont considérablement faire
¢voluer les mentalités en tentant de répondre a la problématique de 1’éducabilité des enfants dits «
débiles » a cette époque. Itard rédige les premiers travaux concernant la prise en charge d’un enfant
déficient : Victor, « I’enfant sauvage ». Seguin, de son coté, va développer une méthode d’éducation
appropriée « aux jeunes idiots et jeunes imbéciles ». Il émigre ensuite aux Etats-Unis et va devenir le
premier Président de /’Association of Medical Ofticers of American Institutions for idiotics and
Feeble minded persons, aujourd’hui devenue la célebre AAIDD (American Association on
Intellectual and Developmental Disabilities) (Carlier et Ayoum, 2007)

» L’évolution au XXe siécle

Les travaux de ces personnalités et de bien d’autres contribuent a ce que I’Etat se soucie de tous
les enfants. Les lois de Jules Ferry en 1882, qui pronent 1’école laique pour tous, vont ainsi poser la
question de leur application aux enfants « anormaux ». Sur demande de 1’Education Nationale, les

e
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psychologues Binet et Simon vont alors mettre au point une échelle psychométrique permettant de
classer les ¢éleves en distinguant ceux dits « anormaux d’école » qui seront placés dans des classes de
perfectionnement, de ceux qualifiés d’ « anormaux d’asile » car non éducables donc exclus du
systeme scolaire. C’est ainsi que se voit réalimentée la théorie de I’inéducabilité des enfants les plus
déficients, qui continueront a étre placés dans des asiles d’« aliénés » (établissements qui
deviendront les hopitaux psychiatriques en 1936) et ce jusque dans les années 1960 (Chapireau,
1997). C’est a cette période que de grandes associations parentales telles que PUNAPEI (Union
Nationale des Associations de Parents d’Enfants Inadaptés) voient le jour et se battent pour la
multiplication d’établissements d’éducation, notamment dans le domaine de la déficience
intellectuelle. Elles contribuent également a la prise en charge par la sécurité sociale des séjours dans
ces structures et s’attelent a changer le regard porté par la société sur les enfants déficients
intellectuels (Chapireau, 1997).

Ces associations participent activement a I’élaboration de la loi du 30 juin 1975, en faveur des
personnes handicapées. Cette loi régit les institutions sociales et médico-sociales accueillant ces
personnes et pose une obligation non pas scolaire mais éducative. Notons que pour la premicre fois
est mis en avant le concept de handicap, qui va devenir peu a peu un véritable enjeu de santé
publique (Carlier et Ayoum, 2007). Les travaux de réflexion a ce sujet contribuent ensuite a
I’¢laboration d’une loi sur 1’égalité des chances en février 2005. Cette derniére renforce notamment
les actions en faveur de la scolarisation des ¢éléves handicapés : elle affirme le droit pour chacun a
une scolarisation en milieu ordinaire au plus preés de son domicile et a un parcours scolaire continu et
adapté.

Nous observons ainsi une évolution positive de la prise en charge de ces personnes présentant une
déficience intellectuelle, qui tient désormais compte de leurs besoins éducatifs, thérapeutiques et
sociaux.

3) L’intelligence
Qualité de quelqu'un qui manifeste dans un domaine donné un souci de comprendre, de réfléchir, de
connaitre et qui adapte facilement son comportement a ces finalités 2

4) Evolution de la terminologie

Les termes utilisés pour désigner la déficience intellectuelle ont évolué au fil du temps : oligophrénie,
idiotie, imbécillité, débilit¢ mentale, déficience mentale, handicap mental, arriération mentale, retard
mental, incapacité intellectuelle, déficience intellectuelle, personnes présentant/ayant une déficience
intellectuelle, difficultés d’apprentissage *
En France, les termes actuellement les plus utilisés dans la littérature scientifique et professionnelle
sont « déficience intellectuelle ou retard mental »
(Guide-baréme pour 1’évaluation des déficiences et incapacités des personnes handicapées 1993-
2007), « handicap mental » qui qualifie a la fois une déficience intellectuelle (approche scientifique)
et les conséquences qu’elle entraine au quotidien (approche sociale et sociétale) (Unapei).
Dans d’autres pays francophones, les termes utilisés sont, en Belgique, « handicap mental — retard
mental » (Agence Wallonne pour ’intégration des personnes handicapées), en Suisse, « déficience
intellectuelle », et au Canada, « déficience intellectuelle — incapacité intellectuelle ».
Les critéres pour définir un terme acceptable ont été discutés par Schalock et Luckasson *Selon ces
auteurs, un terme (nom) :

* doit s’appliquer a un seul phénomene, entité, concept (spécificité) .

* doit représenter la connaissance actuelle .

* devrait étre utilisé de fagon cohérente dans plusieurs contextes (diagnostic, classification,
définition, épidémiologie, loi, prestation sociale) et parmi différents groupes (parents, médecins,
chercheurs et autres professionnels) .

e
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* doit étre respectueux a 1’égard des personnes en question : la connotation d’un mot peut
évoquer des sentiments positifs ou négatifs. Par exemple, le mot « handicap » en anglais est
considéré comme péjoratif. En effet, un terme est exposé a des valeurs sociales qui peuvent en
changer la signification (Brown, In : Parmenter, 2011). A partir de ces critéres et de la littérature
internationale, le terme le plus courant en médecine, en éducation, en psychologie ainsi que dans le
grand public et les groupes de défense des droits des patients est actuellement « la déficience
intellectuelle ». Il fait référence a un déficit de I’intelligence ainsi qu’a des limitations du
comportement adaptatif qui y est associé, résultant des problémes ou des limitations du
fonctionnement humain. Le terme « déficience intellectuelle » (DI) répond aux critéres de Schalock
et Luckasson. Les termes « personnes ayant/présentant une déficience intellectuelle » sont préférés
pour désigner des personnes présentant ce probléme de fonctionnement humain. On trouve aussi le
terme « handicap mental » soulignant notamment les problémes sociaux associés a « la déficience
intellectuelle ». Le mot « mental », plus général, s’étend aux domaines psychiques, dépassant le
domaine intellectuel/cognitif visé par la notion de DI. Si le terme « déficience intellectuelle » semble
actuellement le plus commun dans les communautés scientifiques et professionnelles, 1’Organisation
mondiale de la sant¢ (OMS) envisage d’introduire le terme « trouble du développement intellectuel »
dans la nouvelle CIM-11 (Salvador-Carulla et coll., 2011)

5) Définitions de la déficience intellectuelle
Les autorités internationales impliquées dans la définition de la DI sont :
s L’OMS pour la Classification internationale des maladies (CIM-10, 1993 ; CIM-11,
publication de I’OMS attendue en 2015) ;
% L’American Association on Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD, 2010) ;
*»  L’American Psychiatric Association pour le Diagnostic and Statistical Manual of Mental
Disorders (DSM-5, 2013).

5.1 Classification internationale des maladies (OMS)

La CIM-10, qui est la version officielle actuelle (CIM-10, OMS 1993-2006),
décrit la DI en employant le terme « retard mental » (F70-F79) comme : « Un arrét ou
développement incomplet du fonctionnement mental, caractérisé¢ essentiellement par une altération,
durant la période de développement, des facultés qui déterminent le niveau global d’intelligence,
c’est a-dire, des fonctions cognitives, du langage, de la motricité et des capacités sociales. Le retard
mental peut accompagner un autre trouble mental ou physique ou survenir isolément ». La CIM-11
dont la publication est attendue en 2015, envisage le terme « troubles du développement intellectuel
» (intellectual développemental disorders, IDD). Selon la proposition du groupe de travail mis en
place par ’OMS (Working Group on the Classification of Intellectual Disabilities), la description de
ces troubles fait référence a : « a group of developmental conditions characterized by significant
impairment of cognitive functions, which are associated with limitations of learning, adaptive
behaviour and skills » (« un groupe de troubles développementaux caractérisés par une déficience
significative des fonctions cognitives en association avec des problemes d’apprentissage, d’habiletés
et de comportement adaptatif »). La DI est considérée comme une sous-classe de «
neurodéveloppemental disorders », intitulée « intellectual developmental disorder », et qu’on
pourrait traduire par « trouble du développement intellectuel » (Salvador-Carulla et coll., 2011). 111
Terminologie, définitions, classifications PARTIE 1 Les caractéristiques de la déficience
intellectuelle/trouble du développement intellectuel dans le développement de la CIM-11 3 sont les
suivantes :

«déficience des fonctions cognitives nécessaires au développement de la connaissance, au
raisonnement et a I’utilisation de symboles, par rapport aux personnes du méme age

« difficultés de communication verbale, de vitesse d’apprentissage, de mémoire

« difficultés d’apprentissage

e
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* limitations dans les habiletés cognitives, sociales et pratiques
« difficulté a gérer ses comportements
* apparition de problémes comportementaux et sociaux au cours de la vie.

5.2 American Association on Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD)

La définition officielle de la DI selon ’AAIDD (2010) est : « La déficience
intellectuelle est une incapacité caractérisée par des limitations significatives du fonctionnement
intellectuel et du comportement adaptatif, qui se manifeste dans les habiletés conceptuelles, sociales
et pratiques. Cette incapacité survient avant 1’age de 18 ans.

(AAIDD, 2010 ; traduction frangaise/canadienne). Les postulats suivants font
partie intégrante de la définition, ils clarifient le contexte et indiquent comment la définition doit étre
appliquée :

* les limitations dans le fonctionnement a un temps donné doivent tenir compte des
environnements communautaires typiques du groupe d’age de la personne et de son milieu culturel

* une évaluation valide tient compte a la fois de la diversité culturelle et linguistique de la
personne, ainsi que des différences sur les plans sensorimoteurs, comportementaux et de la
communication

* chez une méme personne, les limitations coexistent souvent avec des forces

* la description des limitations est importante, notamment pour déterminer le profil du soutien
requis

* si la personne présentant une déficience intellectuelle regoit un soutien adéquat et
personnalisé sur une période soutenue, son fonctionnement devrait s’améliorer.

La version anglaise de la definition de PAAIDD en 2002 est : « Mental
retardation is a disability characterized by significant limitations both in intellectual functioning and
in adaptive behavior as expressed in conceptual, social, and pracl12 tical adaptive skills. This
disability originates before age 18 ». Déficiences intellectuelles La version anglaise de la définition
de ’AAIDD en 2010 change les premiers termes seulement en abandonnant le terme mental
retardation: « Intellectual disability is characterized by significant [...] before age 18 ». Dans la
CIF316, le mot disability est traduit par handicap. Ces deux mots font référence a un phénoméne
complexe de fonctionnement humain qui découle de D’interaction entre les caractéristiques de
structures et de fonctions corporelles et comportementales d’une personne et les caractéristiques de
la société ou elle vit (voir infra dans la partie « Classification »).

53 DSM (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders)
La définition de la DI selon le DSM-IV TR (American Psychiatric Association,
2000) était :

« Fonctionnement intellectuel général significativement inférieur a la moyenne (QI d’environ 70
ou au-dessous pour un test de QI pass¢ de facon individuelle). Des déficits concomitants ou des
altérations du fonctionnement adaptatif doivent concerner au moins deux des secteurs suivants :
communication, autonomie, vie domestique, aptitudes sociales et interpersonnelles, mise a profit des
ressources de ’environnement, responsabilité individuelle, utilisation des acquis scolaires, travail,
loisirs, santé et sécurité. Ces déficits ou altérations doivent avoir débuté avant I’age de 18 ans ». Le
DSM-IV TR avait adopté les critéres de la définition de ’AAMR de 1992. Le DSM-5 utilise le terme
« déficience intellectuelle », mais il mentionne aussi le terme « trouble du développement intellectuel
». Dans cette définition, il s’agit d’un trouble qui inclut un déficit intellectuel ainsi qu’un déficit
touchant le fonctionnement adaptatif dans les domaines conceptuels, sociaux et pratiques, débutant
pendant la période développementale (DSM-5, p. 33). Le terme diagnostique « déficience
intellectuelle » est équivalent au terme diagnostique « trouble du développement intellectuel » qui est
utilisé dans la CIM 11. Bien que le terme déficience intellectuelle (intellectual disability) soit utilisé
dans I’ensemble du DSM-5, les deux termes apparaissent dans le titre pour clarifier leurs relations
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avec les autres systémes de classification. Dans le DSM-5, les trois critéres suivants doivent étre
présents pour le diagnostic :

» présence de déficits touchant des fonctions intellectuelles telles que le raisonnement, la
résolution de problémes, la planification, la pensée abstraite, le jugement, 1’apprentissage
académique et I’apprentissage par expérience. Ces déficits sont confirmés par une évaluation
clinique ainsi qu’une évaluation intellectuelle individualisée et standardisée ;

* présence de déficits du fonctionnement adaptatif qui entrainent une incapacité pour I’individu
a répondre aux exigences développementales et socioculturelles d’indépendance personnelle et de
responsabilité sociale. Sans soutien, les déficits d’adaptation limitent le fonctionnement dans un ou
plusieurs domaines de la vie quotidienne tels que la communication, la participation sociale, les
habiletés de vie autonome dans divers environnements, a domicile, dans le milieu scolaire, au travail
ou dans la communauté ;

* les déficits touchant les habiletés intellectuelles et adaptatives doivent apparaitre pendant la
période développementale.

o le quotient intellectuel (QI)
Le quotient intellectuel n’est pas une mesure de I’intelligence au sens strict, mais un classement des
individus. Pour les enfants, ce classement se faisait a 1’origine en référence a 1’age de développement.
Ainsi, un enfant de 7 ans doit avoir le niveau d’intelligence qui correspond a la moyenne des enfants
de son age.
Cette derniere est évaluée par des épreuves dont on analyse la distribution des résultats au sein d’un
¢chantillon représentatif (1’étalonnage) : les mémes questions, les mémes problémes sont posés a des
enfants de 7 ans et on regarde comment se répartissent les résultats. Peu d’enfants ont un tres
mauvais score ou un excellent score, la majorité se situe entre les deux. Un enfant de 7 ans peut avoir
le niveau de son age (donc un QI de 100, déterminé par le
rapport entre 1’age mental donné par le test, et 1’age réel, le tout
multipli¢ par 100, donc 7/7 x 100 = 100). Mais un enfant de 7 ans peut avoir le niveau d’un enfant de
5 ans. Dans ce cas son QI est de 5/7 x 100 = 71. S’il a le niveau d’un enfant de 9 ans, son QI est de
9/7x 100 =128
Aujourd’hui les tests traduisent un score (rapporté a un étalonnage) sous forme de QI.’

-Diagnostic Dés I'age de 3 ans et jusqu'a I'age de 18 ans selon la DSM 4 (QI<70)

I'age mental
= g—x 100  QI: quotient intellectuel

1)

I'age réel

70-100 % : intelligence limité

Figure 2 : loi de calcule quotient intellectuel
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6) déficit intellectuel et la maladie mentale

Il est important de faire une distinction entre le déficit intellectuel et ce qu'on est
généralement convenu d'appeler la maladie mentale. Ellis et Luckasson (1985) la font ainsi:
Les personnes souffrant de maladie mentale éprouvent une perturbation du cheminement de la
pensée et des émotions; les personnes souffrant d'arriération mentale ont une capacité

d'apprentissage limitée ... La plupart des arriérés mentaux ne souffrent pas de maladie mentale
(p.424).

lls insistent sur le fait que la maladie mentale est souvent temporaire, cyclique ou
épisodique, alors qu'une déficience développementale demeure relativement constante
durant toute la vie, bien que les déficits du comportement adaptif qui se combinent a une
intelligence réduite pour définir cette déficience soient généralement susceptibles d'étre
améliorés par des services appropriés et des rapports positifs &

7) Epidémiologie
Au niveau mondial le taux de prévalence des déficientes intellectuelles se situe
approximativement autour de 1 a 3 %. Ce chiffre varie beaucoup selon les études compte tenu des
différentes définitions utilisées, des différentes méthodes d'évaluation ainsi que des différentes
populations étudié€es. Il est estimé qu'il y a 1,6 garcon pour 1 fille. 85 % de la population ayant une
déficience intellectuelle présente une déficience intellectuelle 1égere, 10 % une déficience moyenne,
3 a4 % une déficience grave et 1 a 2 % une déficience profonde.” 1

En termes de statistique, les chiffres publiés par I'office national des statistiques algériennes
approximativement est 138005 déficients mentaux en Algérie.!!

Distribution du QI dans la population générale

95%

Prévalence -
théorique

{aire sous ta courbe)

DI légére»: 50=QL <70

Logigue concréte, lecture, écriture

* DI « modérée » : 35 =QI < 50
Langage social, préscolaire

= DI « sévérefgrave » : 20 < QI < 35
Quelques mots, schémes circulaives

= DI « profonde » : QI = 20
Absence langage, <= 2 ans

0.23% 2,27%
- -
) | | 2 + 3 DS (déviations standard)
_Ac ] | I
T T T T
40 50 70 100 130 QI (quetient intellactual)

DI Sévére DI Légere
04% 152a2% ?

Figure 3 : distrubtion QI dans la population general
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8) Classification selon QI (OMS)

L’OMS distingue quatre niveaux d’atteinte :

* La déficience léger
QI entre 50 et 70 : personnes connaissant des difficultés scolaires mais capables de s’intégrer a la

société de fagon autonome a 1’age adulte.

* La déficience moyen
QI entre 35 et 50 : personnes connaissant dans 1’enfance des retards de développement importants
mais possédant de bonnes capacités de communication et une indépendance
partielle, avec, a I’age adulte, la nécessité de soutiens de

différents niveaux pour s’intégrer dans la société.

* La déficience grave

QI entre 20 et 35 : personnes ayant besoin d’un soutien prolongé.

* La déficience profond
QI inférieur a 20 : personnes ayant peu de capacités a communiquer, a se déplacer et a prendre soin

d’elles-mémes.

stade | D.mental légere moyenne grave profonde
Ql 70-50% 50-30% 30-20% <20%
Age Aprés 2ans Dés la 1 année Dés le 1* jour
e -difficulté scolaire | -Apprentissage scolaire | -nécessite une
lent. éducation spécial
- pauvre. -décalage des -réduit /inexistant absent
language .
communications.
| -possible -possible mais lente | -possible dans les Elémentaire.
autonomie L
cadre spécial
-insertion sociale -Troubles de -maitrise des relations
social | banal avec aide. Jugement + control | sociales.
émotionnel fragile.
S troubles de -perturbation globale | -troubles
comportement. des grande fonctions. | neurologiques.

Figure 4 : classification de déficience intellectuelle
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»  Etude clinique

e Déficience intellectuelle profonde
Niveau de développement
Le niveau mental ne dépasse pas 2 ou 3 ans.
Retard massif de toutes les acquisitions.
Langage réduit a quelques mots ou phoneémes
Existence fréquente de troubles neurologiques associés (épilepsie).
Troubles affectifs et du comportement
Perturbations relationnelles massives
Symptdmes évoquant certaines psychoses infantiles

e Déficience intellectuelle sévere et modérée
Niveau de développement

Age mental de 6/7 ans
Retard de développement psychomoteur fréquent
Certaine autonomie possible si environnement stimulant
Langage asyntaxique
Scolarisation impossible
La pensée se maintient au mode préopératoire.

e Déficience intellectuelle 1égére et limite
Niveau de développement
Scolarité = critére fondamental caractérisant I’enfant
Langage = pas d’anomalie sévere
Insertion sociale satisfaisante
Troubles affectifs et du comportement
Organisation en deux axes :
- Instabilité, réactions colériques devant 1’échec
- Inhibition, soumission

»  Affections associées

La DI est souvent une manifestation d’un trouble, comme dans le cas du syndrome de Down.
Toutefois, il se peut également que I’atteinte du SNC sous-jacente a la DI ait causé d’autres troubles
chez un méme individu."?

Etant donné la notion de continuum des troubles de développement et la relation étroite entre
les domaines du développement, il arrive fréquemment qu’un enfant ayant une DI, et par conséquent
des limitations cognitives, accuse des retards dans plusieurs autres sphéres du développement'*. Bien
que certains troubles physiques et psychologiques puissent coexister avec la DI, il peut s’avérer
difficile de les diagnostiquer dépendamment de la sévérité de celle-ci. En effet, les outils
diagnostiques appropriés ainsi que I’expertise clinique demeurent lacunaires a4 ce niveau's.
Il est également difficile de répondre a 1’ensemble des besoins des enfants présentant des
comorbidités étant donné le cloisonnement trop fréquent des services entre la déficience physique et
la déficience intellectuelle dans le réseau québécois de la santé'®.

Au niveau moteur, la pathologie la plus communément associée avec la DI est la paralysie
cérébrale. Les individus ayant une paralysie cérébrale peuvent avoir des capacités intellectuelles dans
la norme ou encore présenter une DI de 1égere a sévere. Environ 20% des personnes ayant une DI ont
¢galement la paralysie cérébrale, mais cette proportion varie de 7% a 30%, selon le niveau de
sévérité.!”
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Au niveau de la communication, les troubles du langage sont ¢galement possibles chez les
personnes ayant une DI. En effet, dans le cas de DI sévere ou profonde, les personnes peuvent étre
non-verbales. Cependant, ces derniéres arrivent parfois a communiquer avec des gestes et des images
(pictogrammes) ou méme a 1’aide d’un clavier.

Au niveau comportemental, jusqu’a 40% des individus ayant une DI présentent également
des problémes de comportement. Dans les cas de déficiences plus séveres, certains de ces
comportements ressemblent & ceux présentés par les autistes, tels le balancement et les mouvements
stéréotypés des mains'®,

Il y a aussi une incidence élevée des troubles du spectre de ’autisme (TSA) chez les enfants
ayant une DI, avec un taux d’environ 25%"°.

L’épilepsie est une autre condition répandue chez les personnes atteintes d’une DI avec une
proportion d’environ 20% alors que pour la population générale, la prévalence de 1’épilepsie gravite
autour de 0,5%. Etant donné que I’épilepsie est le résultat d’une activité électro physiologique
anormale due a des anomalies de la structure du cerveau, qui sont sous-jacentes a la DI, il y a une
relation directe entre le niveau des capacités cognitives et la présence d’épilepsie.

Les déficits sensoriels importants, de natures visuelle et auditive, peuvent aussi étre associés a
la déficience intellectuelle.?’

Un bon nombre de troubles psychologiques, tels les troubles émotionnels, comportementaux,
affectifs, anxieux et de personnalité, sont également susceptibles de coexister avec la DI. Toutefois,
la prévalence varie énormément puisque ces problémes sont plus difficiles a repérer chez les
individus ayant une DI sévere ou profonde.

Derni¢rement, le trouble déficitaire de ’attention avec ou sans hyperactivit¢ (TDAH) a été
rapporté dans environ 10% des cas de DI,

9) Comment se produit une déficience intellectuelle?
a. Anatomie des structures cérébrales
L’encéphale (le cerveau) est un organe spongieux fait de tissus nerveux. Il est situé¢ dans la téte et est
protégé par le crane. La partie inférieure de 1’encéphale, soit la base, est liée a la moelle épinicre.
Ensemble,

Systeme nerveux central

cerveau

corps calleux

thalamus

hypothalamus

hypophyse

cervelet

tronc céréebral

moelle
epiniére

Figure 5 : anatomie des structures cérébrales

L’encéphale et la moelle épiniere forment le systeme nerveux central (SNC). La moelle épiniere
contient des nerfs qui transmettent de I’information en direction et en provenance de 1’encéphale.

Le cervelet est la deuxieme plus grosse partie de 1’encéphale. Il se situe sous le cerveau, dans la
partie arriere de 1’encéphale. Il est divisé en 2 parties, ou hémispheres, et contient de la substance
grise et de la substance blanche, tout comme le cerveau.

Le cervelet est responsable : des mouvements, de la posture, de 1’équilibre, des réflexes, des actions
complexes, de la collecte de I’information sensorielle provenant du corps.

e
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Le tronc cérébral est situé a la base de I'encéphale. Il relie le cerveau a la moelle épiniere et transmet
des messages entre les différentes parties du corps et I’encéphale.

Liquide céphalorachidien (LCR)
Le liquide céphalorachidien (LCR) est un liquide clair et qui entoure et protége 1’encéphale et la
moelle épinicre et qui leur sert de coussinet, et surtout transporte les éléments nutritifs trés puissants
a I’encéphale qui en élimine les déchets. Le LCR circule dans des cavités appelées ventricules et a la
surface de I’encéphale et de la moelle épinicre. L’encéphale contrdle le taux de LCR.
Les méninges Le cerveau et la moelle épiniere sont recouverts de 3 couches minces de tissu
(membranes) qui les protégent appelées méninges :
Dure-meére — couche externe, la plus épaisse
Arachnoide — membrane intermédiaire, mince
Pie-mére — membrane interne, mince
Le LCR circule dans I’espace situé entre 1’arachnoide et la pie-meére. Cet espace est appelé espace
sous arachnoidien.

b. Les principales fonctions
Les principales fonctions varient selon les zones anatomiques :
Le lobe frontal :

- Elaboration de la pensée

- Siege des émotions

- Lieu de production du langage

- Controle des mouvements complexes
Le lobe occipital :

- Détection des images visuelles

- Interprétation de ces mémes images
Le lobe temporal :

- Reconnaissance des sons et phénomeénes d'interprétation

- Lieu de stockage des informations, c'est-a-dire de la mémoire
Le lobe pariétal :

- Lieu de la sensibilité et de tout ce qui concerne la douleur, la détection de la température, de
la sensibilité cutanée...
Le cervelet :
Essentiel dans le controle de 1'équilibre et de la posture, il permet par ailleurs la réalisation
de mouvements précis.
Le thalamus :
Il joue un réle intermédiaire de décodeur des messages sensoriels entre la moelle épiniére et le
mésencéphale, d'une part, le cerveau hémisphérique, d'autre part.

10) Causes de la déficience intellectuelle

La DI se manifeste suite a une atteinte du systéme nerveux central (SNC). Il existe des
centaines de causes connues pouvant affecter le développement et le fonctionnement du SNC.
Celles-ci sont généralement regroupées soit selon leur moment d’apparition, soit selon leur origine.??
La DI peut survenir en raison de facteurs biologiques (génétiques), psycho-affectifs ou
environnementaux survenant lors des périodes prénatale (avant la naissance- de la conception a la
naissance), périnatale (au moment d’accouchement), postnatale (apres la naissance) ou encore lors de
la petite enfance (dans les deux premiéres années de vie- entre 1 jour et 23 mois) et I’enfance.?
Les principaux facteurs prénatals, qui sont d’ailleurs les causes les plus communes de la DI, sont les
anomalies génétiques, les malformations congénitales et 1’exposition intra-utérine a des éléments
toxiques®*. En ce qui concerne les facteurs périnatals, les plus communs sont les causes associées au
processus d’accouchement et aux infections. En période postnatale, les causes ont souvent trait aux
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infections et aux développements physique et psychologique de I’enfant. Il demeure que 30 a 50%
des cas de DI sont de causes inconnues.?’

Plusieurs syndromes incluant le syndrome de Down (trisomie 21), le syndrome du X fragile, le
syndrome de William, le syndrome de Prader-Willi, le syndrome d’Angelman et finalement, le
syndrome du Cri-du-Chat peuvent entrainer des incapacités intellectuelles®®.

Par ailleurs, il est a noter qu’il est souvent plus facile d’identifier 1’étiologie des déficiences
séveres ou modérées qu’il I’est pour les déficiences 1égeres qui peuvent se présenter suite a des
carences graves en stimulation.?’

10.1 LES CAUSES PRENATALES DE LA DEFICIENCE
INTELLECTUELLE
11.1.1 les malformations cérébrales 28

- Les malformations congénitales du cerveau et de la moelle épiniére peuvent se produire a un
stade précoce ou tardif du développement foetal.

- Classiquement, les symptomes consistent en un déficit intellectuel, une paralysie, une
incontinence ou une perte de sensibilité de certaines parties du corps.

- Le diagnostic repose sur I’imagerie par tomodensitométrie ou résonance magnétique.

- La prise d’acide folique (folates) avant et pendant la grossesse peut réduire le risque de
développer certains types de malformations.

- Parfois, une réparation chirurgicale est possible, mais en général, les 1ésions du cerveau ou de
la moelle épiniére sont irréversibles.
Parmi les nombreuses malformations possibles du cerveau et de la moelle épiniere,
les malformations du tube neural se développent au cours des premiéres semaines de grossesse.
D’autres malformations, comme 1’hydrocéphalie et la microcéphalie, se développent plus tard

pendant la grossesse.
v" Symptomes
Nombreux enfants présentant des malformations du cerveau et de la moelle épiniére ont également
des malformations visibles de la téte ou du dos. Des symptomes associés aux malformations du
cerveau ou de la moelle épini¢re sont possibles lorsque la malformation atteint le tissu cérébral ou
rachidien. L’atteinte du cerveau peut étre mortelle, ou donner lieu a une invalidité 1égére ou sévere
comme le déficit intellectuel, des convulsions et une paralysie. L’atteinte de la moelle épiniére peut
provoquer une paralysie, une incontinence et une perte de la sensibilit¢ dans les régions du corps
innervées par des nerfs situés sous la malformation
v’ diagnostique

- Avant la naissance, amniocentése ou échographie prénatale

- Aprés la naissance, tomodensitométrie ou imagerie par résonance magnétique

- Avant la naissance, une amniocentése (prélévement d’un échantillon du liquide qui entoure le
feetus) et une échographie prénatale peuvent permettre aux médecins d’identifier la majorité de ces
malformations au cours de la grossesse. Une fois la malformation identifiée, les parents ont besoin
d’un soutien psychologique et d’une consultation génétique, car le risque d’avoir d’autres enfants
atteints d’une malformation similaire est élevé.

- Aprés la naissance, la tomodensitométrie (TDM) et I’imagerie par résonance
magnétique (IRM) peuvent permettre de détecter les malformations du cerveau et de la moelle
épiniere en fournissant des images détaillées des structures internes de ces organes
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v’ Préventions
- Folates
La prise d’acide folique (folates) avant et pendant la grossesse peut réduire le risque de certaines
malformations du tube neural. De ce fait, les femmes en age de procréer sont encouragées a prendre

de I’acide folique si elles souhaitent devenir enceintes.
v Traitement

- Chirurgie
Certaines malformations, telles que celles qui se caractérisent par des ouvertures visibles ou un
gonflement, peuvent étre réparées chirurgicalement. Méme si 1’atteinte cérébrale ou de la moelle
épiniere est en général permanente, une intervention chirurgicale peut contribuer a éviter des
complications ou a améliorer la fonction. Une intervention chirurgicale précoce peut permettre a
certains enfants de se développer de maniére quasi normale.

10.1.2 Les infections
> la rubéole congénitale ?°

La rubéole est une infection peu sévere de I’enfance qui peut, cependant, avoir de trés graves
conséquences pour les nourrissons infectés avant la naissance. Une femme infectée au cours des
16 premicres semaines de grossesse (notamment les 8§ a 10 premiéres semaines) transmet souvent
I’infection au feetus. Cette infection foetale entraine des fausses couches, des feetus mort-nés, ou
différentes malformations congénitales graves chez le nourrisson

Autrefois, la rubéole était fréquente au printemps, avec des épidémies tous les 6 a 9 ans, qui
frappaient des millions de personnes. Actuellement, cette affection est rare aux Etats-Unis en raison
de la vaccination de masse. Néanmoins, certaines femmes jeunes n’ont jamais eu la rubéole et n’ont
pas €té vaccinées, et risquent donc d’avoir des enfants présentant des malformations congénitales
graves si ’infection a lieu en début de grossesse. Depuis 2004 aux Etats-Unis, tous les cas de rubéole
ont été importés par des voyageurs ou des immigrants et se propagent rarement a d’autres personnes.
La rubéole se propage principalement par 1’inhalation de gouttelettes d’humidité contenant le virus,
€émises par la toux de personnes infectées. L’infection peut également se propager en cas de contact
étroit avec une personne infectée. Les personnes atteintes de la rubéole sont les plus contagieuses
entre quelques jours avant et 1 semaine apres 1’apparition de 1’éruption cutanée, mais la propagation
se fait généralement lorsque 1’éruption cutanée est présente. Un enfant infecté in utero peut
transmettre 1’infection pendant plusieurs mois apreés sa naissance. Les personnes qui ont eu la rubéole

développent une immunité et ne peuvent généralement pas la contracter a nouveau.
v Prévention

- Vaccin contre la rubéole
La premiére dose du vaccin contre la rubéole, I'une des vaccinations de routine de 1’enfance, est
administrée entre 1’age de 12 mois et 15 mois. La seconde dose est administrée entre 4 et 6 ans. Ce
vaccin confeére une immunité pendant au moins 15 ans chez plus de 95 % des individus. Le vaccin
utilisé est un vaccin combiné. Le vaccin combiné renferme les vaccins contre la rougeole, les
oreillons et la rubéole (ROR), et parfois celui contre la varicelle. Le vaccin contre la rubéole seule
n’existe plus.
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Si le médecin n’est pas certain qu’un adolescent ou un adulte a eu ses deux doses de vaccin, il lui
administre une dose de vaccin ou réalise une analyse de sang pour détecter les anticorps dirigés
contre la rubéole (preuve d’immunité). Les personnes pour qui il faut étre certain sont :

- Les femmes enceintes

- Les personnes pour qui le fait d’avoir la rubéole pourrait mettre en danger le feetus de

quelqu’un

- Les personnes qui pourraient transmettre une infection a de nombreuses autres personnes
Des exemples comprennent toutes les femmes en age de procréer, le personnel de santé, les étudiants
et les recrues militaires. Si I’analyse de sang ne prouve pas I’immunité, les personnes concernées
recoivent une dose de vaccin, sauf si elles sont enceintes. Les femmes enceintes ne doivent pas
recevoir le vaccin contre la rubéole, car il contient un virus vivant (mais affaibli) pouvant infecter le
feetus. Bien que le virus affaibli ne semble pas entrainer le syndrome de rubéole congénitale, il peut
dans de rares cas étre nocif pour le feetus. A la place, les femmes enceintes non immunisées doivent
éviter tout contact avec toute personne atteinte de la maladie et étre vaccinées immédiatement apres
I’accouchement afin d’€tre immunisées en cas de grossesse ultérieure. En raison du risque
d’infection du feetus, toutes les femmes recevant le vaccin contre la rubéole doivent prendre des

dispositions pour ne pas tomber enceintes pendant au moins 28 jours apres la vaccination.
v' Traitement

Paracétamol ou ibuproféne contre la fievre et les douleurs pour que I’enfant se sente mieux.

Il n’existe aucun traitement contre la rubéole. La plupart des personnes récuperent totalement sans
traitement. Le paracétamol ou des anti-inflammatoires non stéroidiens (AINS), tels que I’ibuproféne,
peuvent étre donnés contre la fievre et les douleurs. Il n’y a pas de traitement disponible pour
I’encéphalite, qui suit son évolution sous traitement symptomatique.

> Dinfection congénitale a cytomégalovirus (CMV)*

- Ce virus est transmis par contact sexuel ou non, par I’intermédiaire de sécrétions biologiques.

- La plupart des personnes sont asymptomatiques, mais certaines ont de la fievre et des frissons,
et les patients immunodéprimés peuvent présenter de graves symptomes, dont la cécité.

- Le cytomégalovirus peut provoquer une maladie grave chez les nourrissons infectés avant la
naissance.

- La détection peut étre faite par mise en culture d’un échantillon de liquide biologique, tel que
les urines.

- Souvent, il n’est pas nécessaire de faire un traitement, mais dans les cas d’infections séveres,
on peut utiliser des médicaments antiviraux.

v' Symptomes

Si une femme enceinte transmet le CMV au fcetus, il peut se produire :

- Fausse couche

- Mort in utero

- Déces du nouveau-né
Chez les nouveau-nés, I’infection 8 CMV peut entrainer une hémorragie, une anémie ou une atteinte
hépatique ou cérébrale trés importante. Les nouveau-nés qui survivent peuvent étre atteints d’une
perte de I’audition et d’un déficit intellectuel.
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v' Diagnostique
- Chez les nouveau-nés, culture d’un échantillon d’urine
- Analyses de sang

- Souvent, chez les personnes avec un systéme immunitaire affaibli, biopsie
v Traitement

- Pour une rétinite 8 CMV, médicaments antiviraux

- Pour les personnes infectées par le VIH/atteintes du SIDA, médicaments pour le traitement du
VIH
Les infections modérées a cytomégalovirus ne sont généralement pas traitées. Elles guérissent
spontanément.
Si  linfection menace la vie du patient ou sa vue, un médicament antiviral
(valganciclovir, ganciclovir, cidofovir, foscarnet ou une association) peut étre administré. Ces
médicaments peuvent étre administrés par voie orale ou par voie intraveineuse. Lorsque la rétinite a
CMV est tres sévere, les médicaments peuvent également étre injectés directement dans 1’ceil. Ces
médicaments ont de graves effets secondaires (Exemples de médicaments antiviraux contre les
infections a herpés virus) et peuvent ne pas guérir ’infection. Cependant, un traitement ralentit
I’évolution de la maladie et peut préserver la vue.
Les médicaments antiviraux sont utilisés pour traiter d’autres symptomes graves dus au CMV,
cependant ils sont moins fiables que lorsqu’ils sont utilisés pour traiter la rétinite.
En cas d’apparition d’une infection a CMV chez des personnes atteintes d’un déficit immunitaire
temporaire ou immunodéprimées (suite a une pathologie ou un traitement), I’infection s’atténue
quand le systéme immunitaire redevient normal ou quand le traitement impliqué est arrété.
Le fait de traiter les personnes atteintes du VIH/SIDA avec des médicaments utilisés pour contrdler
le VIH (médicaments antirétroviraux) contribue a la protection contre 1’infection a CMV.
Chez les personnes greffées, on prescrit souvent en préventif des médicaments antiviraux (comme
le ganciclovir, le valganciclovir ou le foscarnet).

> la toxoplasmose congénitale

- La transmission de I’infection se fait par contact oral (au niveau de la bouche) a partir d’un
objet contaminé par les ceufs du parasite ou par consommation d’aliments contaminés.

- La plupart des infections provoquent peu ou aucun symptome.

- Les femmes enceintes infectées peuvent transmettre le parasite au feetus, provoquant parfois
une fausse couche, la naissance d’un enfant mort-né ou de graves Iésions chez le bébé.

- En régle générale, seules les personnes qui ont un systéme immunitaire affaibli présentent des
symptomes graves, résultant le plus souvent d’une inflammation cérébrale (encéphalite), ce qui peut
provoquer une faiblesse d’un seul c6té du corps, de la confusion, ou un coma.

- Plus rarement, d’autres organes sont affectés chez les personnes qui ont un systeme
immunitaire affaibli.

- Le médecin diagnostique généralement I’infection en recherchant dans des échantillons
sanguins les anticorps dirigés contre ce parasite.
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- Cuire correctement la viande ou la congeler, se laver les mains soigneusement apres avoir
manipulé de la viande crue ou de la terre ou la litiere d’un chat fait partie des mesures de prévention
de la propagation de cette infection.

- La plupart des personnes en bonne santé ne nécessitent aucun traitement, mais les adultes
symptomatiques ainsi que les nouveau-nés et les nourrissons infectés sont traités par pyriméthamine

plus sulfadiazine et leucovorine.
Toxoplasmose congénitale

Les enfants nés avec une toxoplasmose congénitale peuvent étre gravement malades et décéder avant
ou peu apres la naissance, ou ils peuvent présenter des malformations congénitales ou d’autres
symptomes. Certains ne sont jamais malades. D’autres semblent en bonne santé a premiére vue, mais
développent des symptomes (tels que convulsions, déficit intellectuel et choriorétinite) des mois,

voire des années, plus tard.?!
v" Le diagnostic
Le diagnostic de la toxoplasmose repose sur la recherche dans le sang d’anticorps spécifiques
dirigés contre le toxoplasme (examen sérologique).
Chez les personnes immunodéprimées, cet examen n’est pas trés performant pour le diagnostic, mais
il est intéressant pour identifier celles qui risquent de faire des réactivations de la maladie.
La mise en évidence du toxoplasme lui-méme par inoculation a la souris ou de son ADN par la
technique de PCR (Polymerase Chain Reaction) permet de confirmer le diagnostic des
toxoplasmoses graves chez ces patients ou de toxoplasmose congénitale.?
v prévention

La vaccination n'existant pas, la prévention est le meilleur traitement :

- ne consommer que de la viande bien cuite (cuisson a plus de 67 °C au cceur des viandes?), en
particulier les ovins ;

- lavage approfondi des salades et crudités, nettoyage des surfaces de travail ayant servi a
préparer les [égumes, et éviter de manger des crudités dont on ne connait pas la préparation ;

- laver (et peler) les fruits et 1égumes avant de les consommer, avec de 'eau vinaigrée ; cuisson
d'au moins une minute a 60 °C pour les végétaux41 ;

- porter des gants en cas de jardinage ou de nettoyage de la litiere d'un chat et se laver les
mains ;

- éviter si possible de s'occuper de la litiere d'un chat, sinon la nettoyer quotidiennement et
avec de I'eau bouillante.

Contrairement a une idée recue, la contamination ne se fait pas par contact avec le chat : chez
I'humain, elle se fait par ingestion. La propagation du parasite par le chat est assurée par défécation,
les ookystes ne devenant cependant contaminants qu'aprés deux a cinq jours dans un milieu
favorable (humide et oxygéné : terre, litiere), et uniquement a la premiere contamination du chat. Le
risque li¢ a la présence d'un chat est donc trés limité et essentiellement li¢ a 1'hygiéne lors du
nettoyage des excréments de l'animal. Les contacts, morsures ou griffures ne permettent pas la
contamination.

En outre, seuls les chats qui chassent pour se nourrir peuvent étre porteurs du parasite. Un chat
d'appartement urbain, nourri avec des aliments industriels ne présente aucun danger de
contamination de I'homme3*,

v/ Traitement
Lorsqu’une prise de sang de contrdle (sérologie) montre une toxoplasmose en cours chez une femme
enceinte, il est possible (apres trois mois et demi de grossesse) d’effectuer une amniocentése pour
déterminer si le feetus a été contaminé. Des échographies sont également pratiquées toutes les deux
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semaines pour rechercher d’éventuelles 1ésions au niveau du cerveau et des yeux du feetus. En cas de
doute, une IRM est pratiquée.
Un traitement antibiotique et anti-inflammatoire adapté est mis en place. Ce traitement réduit le
risque de passage du toxoplasme de la mére a I’enfant, mais ne semble pas réduire les éventuels
symptomes si le foetus a déja été infecté. Dans certains cas, en particulier si la contamination a eu
lieu en début de grossesse, une interruption de grossesse peut étre recommandée par le médecin face
a des lésions graves du feetus.
Apres la naissance, ’enfant est suivi de maniere rapprochée jusqu’a I’adolescence afin de dépister
d’éventuelles complications au niveau du systéme nerveux ou des yeux.>?

» I’herpés congénital
L'infection herpétique du nouveau-né reste une infection rare mais grave : la mortalité est importante,
la moitié¢ des survivants présentent des séquelles neurologiques graves.

Le risque d'infection néonatale herpétique est de :

- 75% en cas de crise d'herpés primaire initial survenant dans le mois précédant 1'accouchement.

-2 a 5% en cas dherpes récurrent avec crise survenant dans la semaine précédant
l'accouchement.

- 1 sur 1000 en cas d'antécédent d'herpes génital chez la femme ou son partenaire.

- 1 sur 10 000 chez les femmes enceintes sans antécédent particulier.
Deux moyens peuvent éviter l'atteinte de l'enfant : la césarienne et 1'administration d'acyclovir. La
césarienne est une mesure de prévention fondamentale en cas d'herpes dans la semaine qui précede la
date prévue du terme. Elle est pratiquée si le virus est présent dans le col ou la vulve depuis moins de
8 jours. Elle évite le contact au moment de l'accouchement entre la té€te de I'enfant (yeux, bouche,
nez surtout) et les vésicules d'herpeés qui contiennent le virus, lequel pourrait alors contaminer
directement l'enfant. La césarienne est également conseillée en cas de récurrence survenant dans la
semaine précédant le terme alors qu'elle n'est pas forcément indiquée en cas d'antécédent d'herpes
génital sans manifestation en fin de grossesse.

Apres 'accouchement, la mere doit adopter des mesures d'asepsie pour ne pas contaminer son béb¢ :
lavage des mains au savon et a l'alcool etc. L'allaitement maternel n'est pas contre-
indiqué. L'acyclovir est actuellement utilisé chez la femme et chez le nouveau-né si nécessaire.>

» Dinfection congénitale au virus de la varicelle

- La varicelle touche le plus souvent les enfants, mais le vaccin a considérablement diminué le
nombre de cas.

- Les enfants peuvent présenter un mal de téte 1éger, une fievre modérée, une perte d’appétit et
se sentir globalement malades avant 1’apparition de I’éruption cutanée.

- Le diagnostic repose sur la reconnaissance des symptdmes, en particulier I’€ruption cutanée.

- La plupart des enfants guérissent compleétement, bien que certains enfants puissent devenir
trés malades, et méme mourir.

- Une vaccination de routine peut prévenir la varicelle.

- Le plus souvent, le traitement se concentre uniquement sur les symptomes.’’

v" Le risque de varicelle
- Pour le feetus
La varicelle feetale, ou congénitale, survient dans la majorité¢ des cas lorsque la contamination a eu
lieu avant le terme de 20 semaines d'aménorrhée (absence de régles).
Au-dela, I’infection du feetus est exceptionnelle et, aprés 24 semaines, le risque théorique est quasi
nul. La fréquence de la varicelle congénitale est de I’ordre de 1 & 5 cas pour 10 000 grossesses. En
France, on recense moins de 4 cas par an.
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L’infection feoetale se traduit par des anomalies diversement associées : musculo-squelettiques,
oculaires et cérébrales, 1ésions cicatricielles cutanées atrophiques.
Quel que soit le moment de survenue de la varicelle au cours de la grossesse, le risque principal est
celui de l'apparition d'un zona dans les premicres semaines ou premiers mois de vie.

- Pour le nouveau-né
En cas de contamination maternelle en période périnatale (proche de l'accouchement), il existe un
risque de varicelle néonatale dont la gravité dépend de la date d'infection maternelle par rapport a la
date d'accouchement. Si l'éruption maternelle survient entre 5 et 21 jours avant la naissance, on
observera une forme mineure ou bénigne de varicelle.
En revanche, si elle débute 4 jours avant et 2 jours apres la naissance, le risque de varicelle grave est
majeur et justifie un traitement antiviral préventif par acyclovir. La transmission du virus de la mere
a ’enfant se fait dans 20 a 50 % des cas.
En présence de 1ésions cutanées évocatrices a la naissance, le bébé doit bénéficier d’un bilan a la
recherche d’atteintes cérébrales et oculaires.38

v" Prévention
- Vaccination

- Parfois, immunoglobulines
v’ Vaccination

Le vaccin contre la varicelle contient le virus de la varicelle vivant, affaibli.
Aux Etats-Unis, les enfants sont habituellement vaccinés contre la varicelle-zona. Deux doses sont
administrées : a I’age de 12-15 mois, puis entre 4 et 6 ans (Vaccinations de routine chez les
nourrissons et les enfants).
Les enfants plus agés et les adultes (en particulier les femmes en age de procréer et les adultes
atteints de maladies chroniques) qui n’ont jamais eu la varicelle et qui n’ont pas été vaccinés peuvent
¢galement étre vaccingés. Ils recoivent 2 doses a 48 semaines d’intervalle.
Certaines personnes ne doivent pas étre vaccinées :

- Personnes dont le systéme immunitaire est affaibli, y compris celles qui prennent des doses
¢levées de corticoides

- Enfants qui prennent de I’aspirine réguliérement

- Femmes enceintes et celles qui ont ’intention de commencer une grossesse 1 a 3 mois apres
la vaccination

- Personnes qui sont plus que légérement malades au moment de la vaccination®
v Traitement
En fonction des symptdmes de votre enfant, le médecin peut prescrire des désinfectants cutanés ou
des antihistaminiques contre les démangeaisons. Il est parfois nécessaire de soulager la fi¢vre avec
du paracétamol (ni aspirine ni ibuproféne).

Pour respecter les régles d’hygiene et empécher I’enfant de se gratter :

- coupez et brossez au savon les ongles de I’enfant ;

- donnez-lui des douches plutdt que des bains (le contact prolongé avec 1’eau freine le
séchage des croites) ;

- pratiquez un nettoyage antiseptique des boutons une fois par jour.*°

» Dinfection congénitale au virus d’immunodéficience humaine (VIH)
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L’infection par le VIH est une infection virale qui détruit progressivement certains globules blancs et
entraine le syndrome d’immunodéficience acquise (sida).*!

v' Mode de transmission
La transmission mere-enfant, durant la grossesse, pendant I'accouchement et lors de l'allaitement.
Sans traitement et avec un accouchement naturel, le taux de transmission varie, selon les études,
entre 10 et 40 %*2. C'est durant l'accouchement que les risques d'infection sont les plus élevés (65 %
de tous les cas d'infection)®’. Un traitement et la pratique éventuelle d'une césarienne peuvent faire
baisser ce chiffre a 1 %*.

v’ Symptomes
Les symptomes vont de I’absence de symptome au cours des premiers mois de vie a des symptomes
trés séveres (sida) s’ils ne sont pas traités.
En I’absence de traitement, les ganglions lymphatiques peuvent étre enflés.
L’infection peut toucher de nombreux organes tels que le foie, la rate, le cceur, les reins, le cerveau et
la moelle épiniére.
Les symptomes peuvent également comprendre un retard de développement, une pneumonie, des
épisodes de diarrhée récurrents, une faible prise de poids, des infections bactériennes invasives et des
infections virales et fongiques.*

v’ Traitement et prévention

Des antirétroviraux sont utilisés des les premieres heures suivant I’accouchement. Les nouveau-nés
exposés a un risque d’infection par le VIH peuvent étre pris en charge par un pédiatre spécialiste du

VIH dans un hopital pour enfants.

v" Nouveaux études

- Des chercheurs frangais (CNRS - Montpellier, INSERM, Institut Pasteur, VRI) ont identifié
en 2017 un marqueur spécifique de cellules réservoirs du VIH inactives a savoir la protéine CD32a.
L’impossibilité d'€¢liminer ces virus latents constituait un frein majeur pour obtenir une guérison
définitive. Ces copies virales n'étaient en effet pas détectables par le systéme immunitaire ni
accessibles aux traitements antirétroviraux. Cette découverte a été confirmée par le fait que les
lymphocytes CD4 infectés et actifs donc producteurs de virus n'expriment pas ce marqueur CD32.
Comme le déclare Ga€l Petitjean « un grand pas vient d'étre fait et nous allons intervenir directement
sur des cellules réservoir et a terme les cibler lors d'une thérapie rétrovirale »*6.

- Début juillet 2019, des chercheurs américains sont parvenus a éliminer définitivement le virus
chez des souris infectées, une premieére mondiale, méme si la perspective d’une application chez
I’humain n’est pas encore en vue. Une prouesse qui repose sur une double approche novatrice :
I’utilisation du systéme d’édition génétique CRISPR d’une part, et le recours a une technique appelée
LASER ART, qui permet de libérer les médicaments plus lentement 47 4849 50

> la prévention générale des infections durant la grossesse
L'infection pendant la grossesse a longtemps été redoutable et justifiait des secteurs d'isolement dans
les maternités en particulier contre la fieévre puerpérale.
Si le risque a changé de nature il reste que les infections pendant la grossesse ou juste apres
I'accouchement peuvent étre redoutables tant pour la mere que pour 1'embryon ou le feetus; il n'y a
pas toujours de traitement efficace.
Le meilleur traitement est préventif : c'est la vaccination avant la grossesse, lorsqu'elle existe.

L'agent infectieux peut €tre un virus, une bactérie, un parasite ou un autre micro-organisme. Il
contamine l'enfant par trois voies :

- Présent dans le sang maternel, il traverse la barriére placentaire et parvient au sang feetal
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- A partir des voies génitales basses de la femme, il atteint 1'ceuf, soit par effraction des
membranes amniotiques pendant la grossesse, soit lors de l'expulsion au moment de
I'accouchement ;

- Une infection amniotique se développe par contact direct, a partir d'un foyer d'endométrite
(infection de 1'endométre) par exemple.”!

10.1.3 les dysfonctions du placenta
v placenta

Le placenta est un organe complémentaire du feetus formant avec celui-ci « 1'unité Foteo -
placentaire ». Il assure les échanges nutritifs et gazeux entre la mére et le feetus. En plus de cela, il
joue aussi un réle métabolique et endocrinien. Les échanges placentaires dépendent de 1’age de la
grossesse et des modifications histologiques :

La pression hydrostatique existant de part et d’autre de 2 circulations. Elle est de 10mmHg dans la
chambre inter villeuse pareille a la pression dans la cavité amniotique.

La pression osmotique : Iégérement supérieure dans la circulation feetale.

Le flux sanguin placentaire feetal et maternel : dans la circulation maternel, le flux sanguin est estimé
a 600 ml/minute mais 160ml/Kg/minute dans la circulation feetale.

Grace au mécanisme d’échanges a travers la membrane placentaire, la veine ombilicale apporte au
feetus les acides aminés qui vont constituer les protéines. La veine ombilicale apporte aussi le
glucose, les lipides et I’oxygene. Les artéres ombilicales apportent au placenta les déchets : gaz
carbonique, urée, etc.

Le placenta est un organe endocrine mais incomplet. Il est tributaire de la mere et du foetus pour la
formation des stéroides en utilisant le cholestérol maternel, pour la synthése du pregnolone et
progestérone : on parle de I’unité Foteo -placentaire qui joue un rdle essentiel dans le maintien de la
gestation. Le placenta produit aussi les cestrogeénes, les HCG, HPL (human placental lactogene).

Ces hormones jouent un role fondamental dans la vie du feetus en controlant son développement,
réglant son métabolisme énergétique et la constitution de ses réserves.>
v" Les anomalies de placenta et ses conséquences sur le feetus
v’ placenta praevia

Un placenta praevia survient quand le placenta est inséré sur le segment inférieur de I’utérus. Les
définitions actuelles distinguent trois formes anatomiques, le placenta praevia :

- recouvrant totalement ou partiellement I’orifice interne (OI) du col utérin ;
- marginal, affleurant I’OI

- latéral inséré a moins de 5cm de I’Ol.

D’autres classifications ont été suggérées basées sur la prédiction du risque hémorragique, une
distance inférieure a 2cm OI et le bord inférieur du placenta étant souvent considérée comme un
facteur pronostique de complications hémorragiques>?

v placenta infecté
Des germes maternels peuvent atteindre le placenta de différentes manicres. Par voie sanguine, par le
col ou a partir de I’utérus lui-méme. Selon la date de I’infection, les conséquences sur la grossesse
sont variables (fausse couche, retard de croissance intra-utérin, accouchement prématuré, atteinte
néonatale...). Les microbes peuvent coloniser la masse du placenta ou siéger au niveau des
membranes amniotiques. L’échographie montre parfois 1’infection placentaire, mais ce n’est pas
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toujours évident. Apres I’accouchement, le placenta sera adressé¢ au laboratoire pour identifier le
germe avec certitude.>
v Bébé dysmature
Dysmature : retard de croissance in utero (RCIU)
Nouveau-né dont le poids se situe en dessous du 10e percentile pour son age gestationnel qu’il soit
né prématurément, a terme ou apres terme. Malgré sa petite taille un enfant hypotrophique a terme
n’a pas comme le prématuré, des problémes liés a I’immaturité de ses différents organes.>
v’ la prévention des dysfonctions placentaires et de leurs conséquences
- bébé dysmature

On dispose de données suffisantes pour dire que le soutien social ne réussit pas a lui seul a améliorer
I’issue de la grossesse en ce qui concerne le poids feetal.

La supplémentassions calorifique et protidique équilibrée augmente 1égérement le poids moyen du
nouveau-n¢ a la naissance dans les populations urbaines défavorisées. On ne dispose d’aucune
donnée pour recommander.

L’administration universelle a titre prophylactique de faibles doses d’aspirine a des femmes
nullipares.

La prescription d’aspirine chez les femmes nullipares ayant une anomalie de flux utérin, au doppler
n’a pas fait la preuve de son efficacité.

10.1.41a consommation de substances potentiellement dangereuses

pour le feetus
» le syndrome alcoolo-feetal (SAF)

Le syndrome d'alcoolisme feetal (SAF) est
une anomalie congénitale liée a 1'alcool. Elle est
causée par l'alcool consommé par la mére pendant fentes palpébrales Patite ouvartiure
la grossesse. Lorsqu'une femme enceinte boit de i EBG K
l'alcool, il traverse le placenta et est absorbé par j =4 Large pont nasal
lenfant & naitre. L'alcool peut endommager Diﬁg’;‘;ﬁ%’;&;su i e e
I'embryon et le foetus méme si la mére ne ressent -
aucun effet. philtrum sous

Le SAF est une affection qui comprend des | EtdLIs: o
anomalies physiques, mentales et comportementales Hypoasio o
La plupart des enfants atteints du SAF présentent un lévre supenieure mince maxillaire
facies particulier et des problémes de croissance. Il
est fréquent qu'ils aient des lésions cérébrales
permanentes

L’organisation mondiale de santé¢ (oms) déconseilles toute consommation d’alcool méme
minime au cours la grossesse.

v' Les lésions cérébrales comprennent:

microcéphalie

Figure 6 : visage de SAF

Ces atteintes sont dues a une exposition, a un stade de développement du cerveau donné, a une
certaine quantité d’alcool ayant pour conséquence 1’altération d’une ou plusieurs structures et
causant ainsi des dégats importants sur le bon fonctionnement du Systéme Nerveux Central.
Parmi ces conséquences, on retrouve :

- Une déficience intellectuelle, avec des enfants ayant un QI inférieur a la normale

- Des troubles neurologiques affirmés par des perturbations de la coordination motrice fine,
du comportement (avec notamment un manque de confiance en soi, de I’anxiété, de
I’hyperactivité et de 1’agressivité), des troubles de I’attention, de 1’apprentissage et de la mémoire,
des difficultés au calcul ME,*” et des troubles du langage.
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- Une microcéphalie : I’alcool a perturbé le bon développement du cerveau, provoquant
ainsi une réduction de la taille normale des hémisphéres cérébraux.

- L’alcool peut également engendrer des malformations cérébrales, différentes selon la
période d’exposition.

- Une aplasie possible de certaines structures cérébrales, comme le corps calleux ou
I’hippocampe, ce qui expliquerait un dysfonctionnement au niveau émotionnel ou au niveau de la
mémoire.

_Troubles causés par l'alcoolisation feetale

Les troubles causés par 'alcoolisation fcetale regroupent les manifestations qui peuvent survenir chez un individu dont la meére a
consomme de I'alceol durant la grossesse. L'atteinte cerébrale en fait toute la gravite.

Ces troubles forment un continuum allant de la forme la plus caractéristique et la plus sévere, le syndrome d'alcoolisation feetale

(SAF), a des formes incomplétes se traduisant par des difficuliés dans les apprentissages et/ou un trouble des facultés d'adaptation

sociale. Le SAF comporte :

* une dysmorphie faciale parfois difficile 2 mettre en évidence (comprenant des fentes palpébrales raccourcies, un sillon naso-labial
lisse, allongé, efface et une lévre supérieure mince) ;

 un retard de croissance non spécifigue (taille ou poids ou périmétre cranien) prénatal ou postnatal ou les deux ;
= des troubles du développement neurclogique s'exprimant :

{ parfois par unjretard mental,

plus souvent par des difficultés d'apprentissage (avec troubles de I'attention, de la mémoire, du raisonnement abstrait), des troubles
du calcul, des troubles du langage, une déficience sensorielle (surtout visuelle), des troubles du comportement, des troubles des
facultés d’adaptation et des conduites sociales, source de difficultés d'insertion sociale.

* Les anomalies du systéme nerveux sont directement liées a l'effet de I'alcool et leurs effets s'expriment de maniére variable avec I'age.

La forme clinique la plus fréquente est la forme partielle qui est responsable de troubles neurodéveloppementaux, d'échec scolaire, de
troubles des conduites, de délinguance et d'incarcération, de consommation de produits a I'adolescence.

Figure 7 : troubles causés par 1'alcoolisation foetale

> les effets de la cocaine sur le feetus
La cocaine est un puissant stimulant du systéme nerveux central. En consommer pendant la grossesse
peut provoquer de sérieux problémes. En début de grossesse, elle peut augmenter le risque de fausse
couche. Consommée plus tard dans la grossesse, elle risque de déclencher le travail
d'accouchement prématurément. Des études montrent que les femmes qui consomment de la cocaine
pendant leur grossesse présentent deux fois plus de risques que les autres femmes d’avoir un bébé
prémature.
La consommation de cocaine peut aussi étre a 1’origine d’un décollement du placenta de la paroi
utérine avant le début du travail. Cette affection (abruptio placentae) peut entrainer d’importants
saignements et étre fatale a la mere et au bébé.
La cocaine traverse le placenta et circule dans le sang du bébé. Elle peut provoquer des dommages
irréversibles au cerveau, voire la mort d’un bébé a naitre. Ces problémes concernent plus les bébés
des femmes qui ont continué¢ a consommer de la cocaine tout au long de leur grossesse. Les bébés
des femmes qui ont arrété d’en prendre au premier trimestre courent moins de risques. La plupart des
bébés exposés a la cocaine avant leur naissance ne présentent pas d’anomalie congénitale. Mais
certaines études suggerent que le risque est accru. Il I’est encore plus lorsque la mére a consommé
fréquemment de la cocaine pendant sa grossesse.

» Les effets
L’effet de la cocaine sur les nouveau-nés est également important. La drogue peut diminuer 1’apport
en nutriments et en oxygene du bébé en développement. Il risque d’étre beaucoup plus petit a la
naissance, méme s’il nait a terme. Le risque de mortalit¢ des bébés de faible poids de naissance au
cours de leur premier mois est supérieur a celui des bébés de poids de naissance normal. Les femmes
qui arrétent de prendre de la cocaine en début de grossesse risquent moins d’avoir un bébé prématuré
ou de faible poids de naissance.
Les bébés exposés a la cocaine avant de naitre peuvent étre atteints de handicaps permanents, tels
qu’une paralysie cérébrale ou un handicap visuel et auditif. Ils ont aussi parfois des difficultés pour
se nourrir et ont des troubles du sommeil. Aprés leur naissance, certains bébés qui ont été exposés a
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la cocaine connaissent un « état de manque ». Beaucoup sont trés nerveux et irritables et se mettent a
pleurer au moindre contact ou bruit. Ces petits sont trés difficiles a réconforter. Ils sont souvent
décrits comme renfermés ou impassibles. Certaines de ces complications peuvent durer entre 8 et 10
semaines apres la naissance, voire plus longtemps encore.
Les chercheurs n’ont pas encore déterminé la quantité de cocaine qui provoque des anomalies
congénitales et d’autres problémes chez le bébé exposé. Il est donc conseillé aux femmes qui en
prennent d’arréter avant d’étre enceinte, qu’importe la quantité ou la forme. Il vaut mieux qu’elles
retardent leur grossesse jusqu’a ce qu’elles soient capables d’arréter la cocaine. Si vous €tes enceinte,
ne prenez plus de drogue.
La cocaine passe dans le lait maternel en quantités importantes. Ses effets sur le bébé continuent a
étre nocifs. Si vous prenez de la cocaine et que vous n’arrivez pas a arréter, mieux vaut nourrir votre
bébé au biberon.
Méme si cela vous parait difficile, mieux vaut parler rapidement de votre consommation de drogue a
votre sage-femme ou médecin. Ils vous conseilleront les soins adéquats pour votre bébé et pour
vous.>

> les médicaments

Plus de 50 % des femmes prennent des médicaments avec ou sans prescription médicale (produits en
vente libre) ou consomment du tabac, de I’alcool ou des drogues illicites au cours de leur grossesse et
’utilisation de médicaments durant la grossesse est en augmentation. De fagcon générale, aucun
médicament, a moins d’étre nécessaire, ne doit étre pris au cours de la grossesse, car bon nombre
d’entre eux sont néfastes pour le foetus. Prés de 2 a 3 % des malformations congénitales sont dues a
la prise de médicaments pour traiter une maladie ou un symptdme.

Les médicaments sont parfois essentiels pour la santé de la femme enceinte et du foetus. Dans de tels
cas, la femme doit interroger son médecin traitant ou un autre professionnel de santé sur les
bénéfices et les risques liés a la prise de ces médicaments. Avant de prendre un médicament (y
compris les médicaments en vente libre) ou un supplément alimentaire (y compris les plantes
médicinales), la femme enceinte doit donc consulter son médecin traitant. Ce dernier peut
recommander la prise de certaines vitamines et certains minéraux au cours de la grossesse.

Les médicaments pris pendant la grossesse sont transportés jusqu’au foetus principalement apres
passage de la barriére placentaire, comme le font ’oxygéne et les substances nutritives qui sont
nécessaires a la croissance et au développement du foetus. Les médicaments pris par la femme
enceinte peuvent affecter le feetus de différentes fagons :

- Par une action directe sur le feetus qui induit une anomalie feetale, une malformation du
développement (provoquant une malformation congénitale) ou la mort du feetus.

- Par une altération de la fonction placentaire, habituellement en provoquant une
constriction des vaisseaux (vasoconstriction) et en réduisant I’apport en oxygeéne et en substances
nutritives de la mere et du feetus. Cela se traduit parfois par la naissance d’un bébé avec un retard
de poids et de croissance.

- IIs peuvent provoquer des contractions du muscle utérin (myometre) qui affectent
indirectement le foetus en entrainant une diminution de 1’apport sanguin au feetus ou qui
déclenchent un travail prématuré et ’accouchement.
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- IIs peuvent également avoir une action indirecte sur le feetus. Par exemple, les
médicaments qui diminuent la tension artérielle de la mere peuvent réduire le flux sanguin vers le
placenta et réduire ainsi I’apport en oxygene et en substances nutritives du feetus.

Comment les médicaments traversent le placenta

Une partie des vaisseaux sanguins du feetus est contenue dans de fines projections filiformes (villosites) du placenta qui se
prolongent dans la paroi de l'utérus. Le sang de la mére traverse I'espace gui entoure les villosités (espace intervilleux), Seule
une fine membrane (barriére placentaire) sépare le sang de la mére dans l'espace intervilleux du sang foetal dans les villosités,
Les medicaments présents dans le sang maternel peuvent traverser cette membrane, parvenir aux vaisseaux sanguins dans les
villosités et ainsi atteindre le foetus a travers le cordon ombilical.

| Plazanta___
| aisseaux =
| sanguins
| o frstus —

Placanta

.'\___T\.)"?/
\_ . Sordon

ambilical

Imbite

Figure 8 : comment les médicaments traversent le placenta

La maniére dont un médicament affecte le foetus dépend de plusieurs facteurs :

- Le stade de développement du foetus
- La formulation et la posologie du médicament

- Les caractéristiques génétiques de la mere, qui ont un impact sur la quantité de
médicament active et disponible

- D’autres facteurs liés a la mere (par exemple, en cas de vomissements, la mére peut ne pas
absorber la méme quantité de médicament, et le feetus est donc moins exposé au médicament)

» médicament tératogene ?

Classiquement, les médicaments tératogénes ont €té définis comme des médicaments susceptibles
d'induire des malformations visibles chez le nouveau-né, donc pouvant perturber la mise en place des
organes au stade embryonnaire. Ces effets sont principalement liés aux expositions en début de
grossesse (la période pendant laquelle le risque est maximal correspond au premier trimestre de la
grossesse).

Aujourd'hui, la définition s'est élargie a I'ensemble des substances ayant des effets néfastes sur
I'embryon et/ou le foetus, quels qu'ils soient. "Nous savons que certains médicaments peuvent
perturber la différenciation et la maturation des organes, des tissus ou de certains types cellulaires.
Leur action ne se traduit pas par des malformations visibles mais par des dysfonctionnements au
niveau physiologique ou comportemental, des retards dans le développement des acquisitions par
exemple.%’
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» Les principaux médicaments ont effets sur développement mentale de nouveau-né

v Phénytoine (di-hydan)
Le phénytoine (PT) est wun des
antiépileptiques les plus anciens et il est efficace H
sur tous les types d'épilepsies a part les absences 0 N o
typiques. Toutefois, son profil 7”—'
pharmacocinétique (inducteur enzymatique) et NH
ses nombreux effets indésirables limitent son
utilisation en premiere intention dans le
traitement au long cours des épilepsies. !

Mécanismes d’action :

La phénytoine est un anticonvulsivant. Elle
diminue l'automatisme sans altérer la vitesse de
conduction. Elle raccourcit les périodes réfractaires.

Figure 9 : structure chimique de phénytoine

Les effets antiépileptiques de la phénytoine sont probablement dus aux mécanismes cellulaires
suivants : modulation des canaux sodiques voltage-dépendants des neurones, inhibition du flux
de calcium a travers les membranes des neurones, modulation des canaux calciques voltage-
dépendants des neurones et stimulation de l'activité sodium-potassium ATPase des neurones et
cellules gliales.

La modulation des canaux sodiques est probablement le principal mécanisme de l'activité
antiépileptique car il est partagé par plusieurs antiépileptiques autres que la phénytoine.®

Effet tératogenes :

e Aspect malformatif
- L’¢épilepsie n’a pas de role propre dans la survenue de malformations.

- Certaines ¢tudes indiquent une augmentation de la fréquence globale des malformations
chez les femmes exposées a la phénytoine au ler trimestre de grossesse. Il s’agit d’études
anciennes qui comportent de nombreux biais méthodologiques et dans lesquelles la polythérapie
était trés fréquente, en particulier en association avec le phénobarbital.

- Les études de meilleure qualité méthodologique ne retrouvent pas ces risques et
n’indiquent pas d’augmentation de la fréquence globale des malformations chez les femmes
exposées.

- Une augmentation de la posologie peut étre nécessaire en cas de réapparition des crises
épileptiques en cours de grossesse. Dans ce cas, les posologies seront réajustées dans le post-
partum pour éviter un surdosage.

e
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e Aspect néonatal
- La phénytoine passe le placenta. Les concentrations maternelles et néonatales sont
équivalentes.

- Quelques rares hémorragies néonatales précoces sont signalées chez des nouveau-nés de
meres traitées par phénytoine jusqu’a I’accouchement.

- Ces troubles sont dus a I’effet inducteur enzymatique de la phénytoine qui diminue les
facteurs vitamine K-dépendants du nouveau-né.

o Aspect neurodéveloppemental
- Des retards psychomoteurs ont été décrits dans des observations anciennes chez des
enfants de femmes traitées par phénytoine, souvent en polythérapie avec le phénobarbital.

- Les études actuelles ne retrouvent pas cet effet.

e Aspect maternel
- Les concentrations plasmatiques de phénytoine peuvent diminuer dans la deuxiéme partie
de la grossesse.

- Une augmentation de la posologie peut €tre nécessaire en cas de réapparition des crises
épileptiques en cours de grossesse. Dans ce cas, les posologies seront réajustées dans le post-
partum pour éviter un surdosage.®’

v Valproate
(Dépakine®, Dépamide®, Dépakote®, Micropakine®)

L’acide valproique (VPA) est un des quatre principaux

antiépileptiques de la premicre génération. Le mécanisme

d’action de 1’acide valproique est complexe faisant appel a une O O
diminution de I’hyperexcitabilit¢ neuronale a la fois par un

renforcement de la transmission GABAergique et une inhibition

des canaux ioniques sodiques et surtout calciques.

L’acide valproique pourrait également avoir des effets a long
terme sur la plasticité cérébrale.

Figure 10 : structure chimique de 1'acide

Ces mécanismes d’action complexes peuvent rendre compte des Vvalperoique

nombreuses utilisations thérapeutiques de 1’acide valproique. Cet antiépileptique est efficace dans

toutes les formes généralisées d’épilepsie mais aussi dans les formes d’épilepsies partielles.

L’acide valproique peut étre utilis¢é comme régulateur de I’humeur, dans le traitement de fond de la

migraine et dans les douleurs neurogenes.

Métabolisé par voie hépatique, 1’acide valproique est un puissant inhibiteur enzymatique. Comme
pour les autres antiépileptiques, une fraction des patients traités par acide valproique est susceptible
de résister au traitement. En dehors d’une véritable pharmacorésistance d’ordre pharmacodynamique,
certaines associations médicamenteuses, en particulier avec la méfloquine, peuvent conduire a une

résurgence des crises.

L’utilisation de 1’acide valproique est fortement déconseillée chez la femme en dge de procréer sans
contraception efficace et tout le long de la grossesse a cause de son potentiel tératogene important

e
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(syndrome polymalformatif, spina bifida etc...) et son impact négatif sur le développement
neurologique des enfants exposés 1n utero (déficience intellectuelle, etc...).

La tolérance du VPA est le plus souvent excellente. Toutefois, son administration peut induire des

effets indésirables cutanés, en particulier en cas d’association avec la lamotrigine, des effets

hépatiques (cytolyse ou hépatite), des effets hématologiques, une prise de poids, une alopécie.*
Effets tératogéne de I’acide valproique

e Aspect néonatal

o

L’acide valproique passe le placenta : les concentrations néonatales sont équivalentes
ou supérieures aux concentrations maternelles.

Des thrombopénies et une diminution du fibrinogeéne ont été décrites dans quelques
cas chez des nouveau-nés de meres traitées jusqu’a [’accouchement.
L’acide valproique n’est pas inducteur enzymatique et ses effets indésirables sont
indépendants de la vitamine K.

Des hypoglycémies ont ¢été signalées dans la premiére semaine de vie chez des
nouveau-nés de meres traitées jusqu’a I’accouchement.

e Aspect neurodéveloppemental

o

Les enfants de meres traitées par acide valproique pendant la grossesse ont un risque
augment¢ de troubles neurodéveloppementaux (dans les domaines cognitifs,
comportementaux, moteurs) qui peuvent étre mis en évidence parfois dés I’age de 1
an et dont les points marquants sont indiqués ci-dessous :
QI diminué, difficultés d’apprentissage, troubles cognitifs :
= Le QI global des enfants exposés in utero est diminué d’environ 10 points.
= Le QI verbal est particulierement affecté avec une dizaine de points en moins
sur un suivi jusqu’a 1’age de 10 ans environ, en mono ou polythérapie :
= 20 a40% des enfants ont un QI verbal < 80
= Le recours au soutien scolaire et a la rééducation orthophonique est 2 a
6 fois plus fréquent chez ces enfants
= Effet dose:
= La fréquence et I'importance des atteintes est proportionnelle a la
posologie d’acide valproique.
= Si pour une posologie supérieure a 800 mg/j le risque est important, on
ne peut pas 1’écarter pour une posologie inférieure.
Les troubles autistiques et du spectre de 1’autisme sont également 5 a 6 fois plus
fréquents que dans les populations témoins.
Une faible augmentation du risque de troubles déficitaires de 1’attention avec ou sans
hyperactivité (TDAH) a également ét¢ mise en évidence : ce risque est multiplié par
1.5 par rapport a la population témoin non exposée. Il semble qu’il y ait une relation
dose-effet.
En cas d’exposition a 1’acide valproique en cours de grossesse, quelle que soit la
durée de traitement et quelle que soit la période d’exposition, un suivi
neurodéveloppemental de I’enfant est a prévoir dés le plus jeune age®
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v’ Pisotrétinoine
(Contracné®, Curacné®, Procuta®)

L’isotrétinoine est un dérivé de synthése de la H3C CHs CHs CHj
vitamine A. C’est un isomeére de la trétinoine. NS X & &

L’isotrétinoine est utilisée dans le traitement de
I’acné soit par voie orale soit par voie cutanée. CH; O OH
Figure 11 : structure chimique de L’isotrétinoine
Sa demi-vie d’¢élimination est en moyenne de 19 heures et celle de son principal métabolite de 29
heures.

Par voie cutanée, le passage systémique de 1’isotrétinoine est tres faible.

Par voie orale, sa prescription et sa délivrance chez la femme en age de procréer sont soumises a
des conditions particulieres

Effet tératogene
Voie orale :

L’isotrétinoine par voie orale entraine un syndrome malformatif dans environ 20% des cas. Le
tableau associe une atteinte de différents organes, essentiellement :

- Le cceur (cardiopathies conotroncales : tétralogie de Fallot, transposition des gros
vaisseaux...).

- Le systéme nerveux central (hydrocéphalie, agénésie du vermis, hypoplasie du cervelet...).
- L’oreille (anotie, microtie, aplasie du conduit auditif externe ...).

- Le thymus (aplasie, ectopie, hypoplasie).

La période a risque concerne essentiellement les deux premiers mois de grossesse.®
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v’ agents chimio thérapeutiques contre le cancer
Tératogénicité

La phase critique de tératogénicité est le premier trimestre
Tableau Il Chimicthérapie pendant le premier frimestre de la

de la grossesse, au moment de l'organogenése grossesse. D'aprés Dol [2].
b - 67 Chemotherapy during the first irimester of
embryonnaire pregnancy. From Doll [2],
L'incidence se situe entre 7 % et 17 % de malformations Classe Nombre Nombre
foetal ss utilisati dant 1 or tri ¢ - de l'anticancéreux de ptes de malformations
cetales apres utilisation pendant le premier trimestre mais exposées fostales
I'hypothese ue c'est surtout l'association
y.p , . .q . , . . I Agents alkylants
radiothérapie/chimiothérapie qui est délétére est souvent Busulfan 22 2
: Lt . : : Chlorambucile 5 1
rc?tenue: I a egal@ment été rapporté des. 1qteract10ns Cyclophosphamide 7 3
tératogénes synergiques dans les combinaisons de Moutardes & I'azote 6 0
(1 e . . , 40 6 (15 %)
médicaments ou lors de ['utilisation séquentielle d'une ) ]
monochimiothérapie. Comme on peut l'observe? sur ﬁgure A"&ﬁ?g’;{gﬁﬁe 52 10
12, le taux de malformations congénitales parait identique Méthotrexate 3 3
. , o . . &-Mercaptopurine 20 0
si l'on utilise pendant le premier trimestre des Cytarabine 1 1
monochimiothérapies ou des associations (environ 17 %). Fluorouracile i 15(119 %)
Cependant, si 1'on exclut les antifoliniques et l'utilisation Alcaloides
concomitante ~ de  radiothérapie, l'incidence  des Vinblastine 14 1
malformations tombe a 6 % en cas de monothérapie, et est  antiiotiques
donc inférieure a celle des associations.®® Daunorubicine ! 0
Autres
Procarbazine 1 1
Amsactine 1 1
Cisplatine 1 0
‘ 18 3(17 %)
Les drogues les plus fréquemment associces a des oy 135 24 (18 %)

malformations congénitales durant le premier trimestre sont
les antimétabolites, en particulier les antagonistes de 1'acide Figure 12 : chimiothérapie pendant la grossesse 1
folinique que sont le méthotrexate et I'aminopterine. Les frimestre

agents alkylants sont moins tératogénes puisque 6 cas de malformations parmi 50 patientes a risque

ont été rapportés. Parmi ces 6 cas, 4 ont regu une irradiation pendant la grossesse. Ces médicaments

sont souvent utilisés dans des associations a visée curative. Des conclusions sont en conséquence
difficiles a établir, mais il existe beaucoup de cas d'enfants normaux pourtant exposés a de la
chimiothérapie pendant le premier trimestre.

On peut, en revanche, constater sur le tableau III qu'il n'y a pas plus de malformations congénitales
chez le feetus exposé a une chimiothérapie pendant les second et troisiéme trimestres de la grossesse
que chez les non exposés.

Tableau Il Chimiothérapie pendant les second et troisiéme
trimestres de la grossesse. D'aprés Doll [2].
Chemotherapy during the second and third
trimester of pregnancy. From Doll {2]

Toxicité organique chez l'enfant exposé
Il peut y avoir une toxicité directe de la
chimiothérapie chez I'enfant exposé in

utero. Sont décrits une myélosuppression Nombre Nombre
(33 % de nouveau-nés dont la mére a regu de {i!asser de ptes de malformations
une chimiothérapie pendant le dernier mois & fanticancereux exposées feetales
de grossesse ont une cytopénie a la
naissance®) qui peut induire des infections Agents alkylants 23 !
ou des hémorragies feetales, ou encore une  Antimétabolites 38 0
nécrose myocardique associée a l'utilisation  Antibictiques 1 0
d'anthracyclines, bien que non reli¢ de  pi..iuides des plantes 6 0
————
Association 79 1*
Total 150 2(1,3 %)

Figure 13: chimiothérapie pendant la grossesse 2eme et 3em
trimestre
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fagcon formelle”.

Effets a long terme de l'exposition in utero a la chimiothérapie

o Croissance
Il existe souvent des anomalies des courbes de croissance en cas d'irradiation cérébrale chez la mere
(curative sur les tumeurs cérébrales, prophylactique dans les leucémies aigués). Le mécanisme en est
inconnu (déficit fonctionnel de I'hormone de croissance 1i¢ a des dommages sur 1'axe hypothalamo-
hypophysaire ?). La chimiothérapie peut aussi étre parfois responsable d'un retard de croissance
transitoire.

o Développement intellectuel
Les effets potentiels de la chimiothérapie sur les fonctions cognitives et intellectuelles apres
exposition in utero sont peu connus et mériteraient d'étre explorés. On trouve un cas d'enfant exposé
et présentant une déficience intellectuelle, mais ce dernier est associ¢ a d'autres malformations
congénitales. Une étude portant sur 17 enfants ayant été¢ exposés in utero a des agents cytotoxiques et
ayant subi un test neuropsychologique n'a pas rapporté d'anomalies.

10.1.5’hypothyroidie congénitale

» Définition
L’hypothyroidie congénitale se caractérise par un hypofonctionnement de la glande et donc une
production insuffisante d’hormone thyroidienne entrainant une déficience intellectuelle lorsqu’elle
n’est pas traitée. Elle peut étre permanente ou transitoire. L hypothyroidie congénitale permanente a
plusieurs origines : une anomalie du développement de la glande thyroidienne, un trouble de
I’hormonosynthése ou un dysfonctionnement de 1’axe hypothalamo-hypophysaire. Environ 85 % des
nouveau-nés avec une hypothyroidie permanente ont une dysgénésie thyroidienne qui est due en
majeure partie (75 %) a une anomalie de la migration thyroidienne pendant le développement
embryonnaire (ectopie), et dans environ 20 % des cas a une agénésie de la glande (athyréose). La
dysgénésie thyroidienne comprend aussi I’hypoplasie d’une glande orthotopique (< 5 % des
hypothyroidies congénitales) et I’hémiagénésie (< 1 %). L’hémiagénésie est également présente
jusque chez 1 sur 500 sujets euthyroidiens, ou un lobe et I’isthme thyroidien peuvent étre absents.
Les 15 % restant de cas d’hypothyroidie congénitale permanente sont dus a un trouble de
I’hormonosynthése qui est souvent détecté a la naissance. L’hypothyroidie congénitale permanente
d’origine centrale (hypophysaire ou hypothalamique) est tres rare.

> Roles des hormones thyroidiens
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- Les hormones thyroidiennes sont, entre autres, nécessaires a la croissance de 1’os et au
développement du systéme nerveux, et donc du cerveau.

- L’absence ou I’insuffisance d’hormones thyroidiennes au début de la vie, période ou le
cerveau se développe activement, entrave la croissance et le développement psychomoteur et ce,
de fagon définitive.”!

> physiopathologie
e Pathogénie de I’hypothyroidie congénitale permanente
Hypothyroidie primaire

La dysgénésie thyroidienne a été considérée comme une entité sporadique. Une étude francaise
récente a montré une fréquence de cas familiaux supérieure a celle attendue par le hasard dont les
mécanismes, mendéliens ou non, et mono- ou multigéniques, restent a établir.”> Les mutations
connues des geénes qui interviennent dans le développement de la thyroide (TTF-1(thyroid
transcription factor 1), TTF-2, PAX8 et du récepteur de TSH (thyroid stimulating hormone =
thyrotropine)) ne sont présentes que dans une petite partie des cas de dysgénésies étudiés. D’autres
genes, qui pourraient intervenir dans le contréle de la migration de la glande, et d’autres mécanismes
non mendéliens, sont donc probablement concernés. De nombreux travaux orientent vers une
origine génétique et il n’y a pas d’arguments consistants en faveur d’un rdle important des facteurs
d’environnement’>.

Dans les troubles de I’hormonosynthése, certains défauts au niveau de la voie de synthese des
hormones thyroidiennes ont pu également étre associ€s a des mutations : transport de 1’iode dans la
cellule folliculaire (NIS = Iode Sodium Symporter)’ et vers le colloide (PDS = pendrine), oxydation
de I’iode (TPO = thyroperoxydase), génération de H202 (THOX2 = thyroide oxydase de type 2) et
synthése de la thyroglobuline (Tg)”. Elles se transmettent sur un mode autosomique récessif. Le
goitre souvent présent n’est pas nécessairement toujours la chez les nouveau-nés, et dans certains
troubles de I’hormonosynthése, I’hypothyroidie n’est pas présente a la naissance non plus’®.

L’hypothyroidie permanente due a la résistance a la TSH est rare. Les mutations inactivatrices du
récepteur de la TSH ou d’autres geénes concernés, s’accompagnent d’une TSH élevée, d’une T4
(Thyroxine = Tétra-iodothyronine) normale ou basse et parfois d’une absence de captation sur la
scintigraphie. A la différence de 1’agénésie, la thyroglobuline est détectable (athyréose apparente).

Hypothyroidie central

L’hypothyroidie centrale congénitale permanente s’associe presque toujours a d’autres déficits
d’hormones hypophysaires et ces patients sont le plus souvent identifiés a cause des hypoglycémies
ou du retard de croissance ; elle est trés rarement isolée et secondaire & une mutation du geéne de la
TSH”".

e Hypothyroidie périphérique et résistance aux hormones thyroidiennes

Les taux bas des protéines transporteuses d’hormones thyroidiennes (TBG (thyroxin binding
globulin), transthyrétine et albumine) ne produisent pas d’hypothyroidie puisque le taux d’hormones
thyroidiennes libres circulantes reste constant’®. Par contre, I’anomalie du transport des hormones
thyroidiennes a travers la membrane cellulaire peut étre a I’origine d’une hypothyroidie. C’est le cas
de la mutation de MCT8, qui serait nécessaire pour le transport de la T3 (triiodothyronine) dans les
neurones du systéme nerveux central, et qui induit une T3 élevée avec T4 et T3r (reverse T3) basses
et une TSH normale ou discrétement élevée”. Ces enfants ont un tableau neurologique sévére

e
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différent de celui de 1’hypothyroidie profonde, avec une grande hypotonie et un retard des
acquisitions.

La résistance a I’action des hormones thyroidiennes est en général due a des mutations inactivatrices
du récepteur béta de la triiodothyronine (TRf) qui apparaissent de novo, ou sont transmises de fagon
autosomique dominante. Les taux d’hormones thyroidiennes sont €levés, mais contrairement a
I’hyperthyroidie, la TSH n’est pas basse et peut étre légerement élevée, ce qui explique le
développement d’un goitre. Les états de résistance aux hormones thyroidiennes ne constituent pas au
sens propre une cause d’hypothyroidie. Néanmoins, a cause de la distribution tissulaire variable dans
les organes des deux types de récepteurs d’hormones thyroidiennes (TRa et TRp), les patients
peuvent avoir des signes d’hypométabolisme dans certains tissus ou, a l’inverse, des signes
thyrotoxiques dans d’autres. Ainsi peuvent s’associer des difficultés d’apprentissage, un trouble de
I’attention et/ou une hyperactivit¢ ainsi qu’une tachycardie. Dans les rares cas de résistance
principalement hypophysaire, il peut y avoir une hyperthyroidie franche. Dans le cas de femmes
enceintes atteintes et porteuses d’un enfant sain, I’excés d’hormones thyroidiennes peut produire une
thyrotoxicose feetale®”.

Pathogénie de ’hypothyroidie congénitale transitoire

La plupart des hypothyroidies congénitales primaires transitoires ont une origine environnementale
ou iatrogénique. La carence en iode reste une cause importante d’hypothyroidie sévere transitoire
chez le nouveau-né. Une surcharge iodée liée a des agents antiseptiques iodés appliqués a des
nouveau-nés ou a des femmes enceintes ou qui allaitent, peut provoquer une hypothyroidie
transitoire, surtout chez les enfants prématurés®'. Dans les zones avec apport d’iode suffisant, la
cause la plus fréquente est le traitement maternel par médicaments antithyroidiens. Le transfert
transplacentaire d’anticorps qui bloquent ’action de la TSH est beaucoup plus rare (< 2 % des
hypothyroidies congénitales). Il existe une cause génétique récemment décrite d’hypothyroidie
transitoire chez les patients hétérozygotes pour des mutations de THOX2 responsables d’un trouble
de I’hormonosynthése.®?

L’hypothyroidie de la prématurité, avec une T4 totale et libre basses et une TSH qui n’est pas élevée,
correspond a une hypothyroidie centrale. Dans 1’ensemble, le traitement avec la L-thyroxine,
traitement principal de 1‘hypothyroidie congénitale, n’améliore pas leur évolution a court ou long
terme. Ceci suggeére que cette hypothyroxinémie correspond a une adaptation a la naissance
prématurée plutdt qu’a une vraie hypothyroidie centrale®’.

» Les symptomes

Au début, le nouveau-né peut ne pas présenter de symptomes d’hypothyroidie. Plus tard, si la cause
sous-jacente de 1’hypothyroidie n’est pas identifiée et si elle n’est ni diagnostiquée ni traitée, le
développement du systéme nerveux central est ralenti. Le nouveau-né peut devenir apathique
(léthargique), manquer d’appétit, avoir la peau jaunatre (icteére), avoir un faible tonus musculaire,
étre constipé, avoir une fontanelle étendue, émettre des pleurs rauques, avoir un rythme cardiaque
lent et présenter une protrusion des visceéres abdominaux au niveau du nombril (hernie ombilicale).
Plus rarement, lorsque le diagnostic et le traitement de 1’hypothyroidie sévere est retardé, cela
entraine un retard du développement, un déficit intellectuel et une petite taille. En conséquence, le
nourrisson peut présenter une peau tachée, fraiche et seche, des traits faciaux grossiers (tels qu’une
aréte du nez plate et large et un visage bouffi) et garder la bouche légérement ouverte en raison d’une
hypertrophie de la langue.

> Traitement
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e Traitement substitutif par hormones thyroidiennes

La majorité des nouveau-nés chez qui une hypothyroidie est diagnostiquée suivront un traitement a
base d’hormone thyroidienne par voie orale pendant le restant de leur vie. Cependant, chez certains
enfants, le traitement peut étre arrété apres 1’age d’environ 3 ans. Le traitement de 1’hypothyroidie
est délivré par un médecin spécialiste des problémes du systéme endocrinien chez les enfants
(endocrinologue pédiatrique).

Méme lorsqu’elle est traitée rapidement, I’hypothyroidie séveére peut tout de méme provoquer des
problemes du développement et une perte auditive. La perte auditive peut étre tellement légere
qu’elle n’est pas détectée au cours d’un dépistage systématique, mais elle peut tout de méme
interférer avec ’acquisition du langage. Afin de détecter une perte auditive 1égere, les nourrissons
doivent passer d’autres examens lorsqu’ils sont un peu plus agés.?

10.2 LES CAUSES PERINATALES DE LA DEFICIENCE
INTELLECTUELLE

10.2.1 le traumatisme de la naissance
» Définition
Les traumatismes obstétricaux sont des lésions qui se produisent suite a une pression physique
pendant I’accouchement, généralement lors du passage dans le canal génital.
- Beaucoup de nouveau-nés subissent de 1égers traumatismes au cours de la naissance.

- Dans de rares cas, des 1ésions nerveuses sont observées ou des os sont brisés.

- La plupart des traumatismes ne nécessitent pas de traitement.

Un accouchement difficile, comportant un risque de traumatisme pour le béb¢, est possible lorsque le
feetus est extrémement gros. Les médecins recommandent 1’accouchement par césarienne lorsqu’ils
estiment que le bébé pese plus de 5 kg (plus de 4,5 kg lorsque la mére est diabétique). Un
traumatisme est également plus probable si le bébé est mal positionné dans 1’utérus avant la
naissance (Position et présentation du feetus).

Les traumatismes obstétricaux sont le plus souvent dus a la force naturelle du travail et de
I’accouchement. Dans le passé, lorsque les risques de I’accouchement par césarienne étaient éleveés,
les médecins réalisaient les accouchements difficiles en tirant le foetus avec des forceps (instrument
chirurgical doté de pinces arrondies qui viennent prendre la té€te du feetus) pour le faire sortir.
Toutefois, le fait de faire descendre le feetus dans le canal génital avec des forceps comportait un
risque €levé de traumatisme obstétrical. De nos jours, les forceps ne sont plus utilisés que dans les
derniéres étapes de 1’accouchement et ne provoquent que rarement des traumatismes. Toutefois, le
taux de traumatisme obstétrical est actuellement bien inférieur a celui observé il y a quelques
décennies grace aux avancées en maticre de suivi prénatal par échographie, a I’utilisation limitée des
forceps, et parce que les médecins pratiquent souvent un accouchement par césarienne lorsqu’ils
prévoient un risque accru de traumatisme obstétrical.®

10.2.2 1a prématurité
> la notion de prématurité

e
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Caractéristiques physiques du nouveau-né
premature

. — = Patite stature
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» Cfane de grandes dimensions par rapport au reste du

carps

Un nouveau-né prématuré est un bébé né avant 37 semaines
d’aménorrhée. Selon leur age gestationnel, les nouveau-nés
prématurés présentent une immaturité des organes qui
parfois ne sont pas capables de fonctionner en dehors de

I’utérus.

= Graizze sou

"

-fUtanse peu abondanie

= Pliz surla plante des pieds peu nombreux

« Pilg=ité peu zbondante
Les nouveau-nés sont classés par age gestationnel comme S

suit : » Ticsu mammaire hypoplasigue

« {hezles garcons > SCrotum de pebite taille avec peu de

- Prématuré : N¢é avant 34 semaines de gestation. R

= peuvent errs non descendus chezies

- Peu prématuré : Né entre la 34e semaine et la fin de Ees Drand= pr- ot

la 366 semaine de gestation. s Tnezles filles - les grandes |@vras ne recouvrent pas
encore les petites levres

- A terme : Né entre la 37e semaine et la fin de la 40e
semaine de gestation.

» FRespiration rapide avec des pauses breves (respiration

péricdigue), epizodes daones (pauses de la respiration
- Terme pI'OlOl'lgé : N¢é entre le début et la fin de la durantpluz de 20 secondes). ou les deux
41e semaine de gestation. s Reflexes de succion et déglutition faibles et peu

Copracnnees

- Terme dépassé : né a la 42e semaine de gestation ou

1 t d = Activice physique reduite et tonus musouizsin
rd. G ol i
plusia nouveaU-mE prEMature a tendance, au repos, 2 NE pas
rernonter les bras et les jambes 3 la différence des
noUvesU-mes 3 termel
» Dortla plupart du temps
» causes

Les causes d’une naissance avant terme sont souvent ignorées. Toutefois, il existe de nombreux
facteurs de risque connus de naissance prématurée. Les adolescentes et les femmes agées, les
femmes ayant un statut socio-économique inférieur, les femmes moins instruites et les meéres
célibataires sont exposées a un risque accru de naissance avant terme.

Facteurs de risque liés a une grossesse précédente :
- Naissance prématurée antérieure

- Grossesses multiples antérieures

- Plusieurs interruptions volontaires de grossesse ou fausse couches antérieures

Facteurs de risque avant ou pendant la grossesse :

- Conception en ayant recours a une technique de procréation assistée (telle que
la fécondation in vitro), tout spécialement lorsque ces grossesses impliquent plusieurs
feetus (jumeaux, triplés, quadruplés)

- Plusieurs foetus congus naturellement
- Peu ou pas de suivi prénatal
- Tabagisme

- Infections pendant la grossesse non traitées, telles que infections des voies
urinaires, maladies sexuellement transmissibles ou infection de 1’utérus (infection intra-
amniotique)

- Chirurgie antérieure impliquant le col de ’utérus et/ou col de I’utérus faible (insuffisance
cervicale)

- Maladie cardiaque

- Hypertension artérielle
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- Maladie rénale

- Diabete

- Pré-éclampsie ou éclampsie

- Décollement précoce du placenta (décollement placentaire)

- Rupture prématurée de la poche des eaux

Toutefois, la plupart des femmes qui donnent naissance a un nouveau-né prématuré ne présentent
aucun facteur de risque connu.

Un suivi prénatal précoce peut réduire le risque d’une naissance avant terme.

» symptomes
Les nouveau-nés prématurés pesent habituellement moins de 2,5 kilogrammes ; certains ne pesent
que 500 grammes. Les symptomes dépendent souvent de I’'immaturité de divers organes.

Les nouveau-nés extrémement prématurés ont tendance a devoir rester plus longtemps a I’hdpital
dans I’unité de soins intensifs néonataux (USIN) jusqu’a ce que leurs organes puissent fonctionner
correctement de maniére autonome. Chez les nouveau-nés peu prématurés, il se peut que seuls
quelques systémes d’organes, voire aucun, aient besoin d’un peu de temps pour devenir matures. Les
nouveau-nés peu prématurés peuvent rester a I’hopital jusqu’a ce qu’ils puissent réguler leur
température corporelle et leur taux de sucre (glucose) dans le sang, qu’ils mangent correctement et
qu’ils prennent du poids.

Le systéme immunitaire d’un nouveau-né prématuré est également sous-développé. Les nouveau-nés
prématurés sont donc sensibles aux infections.

» Complications

La plupart des complications de la prématurité sont provoquées par des organes et des systémes
d’organes sous-développés et immatures. Le risque de complications augmente selon le degré de
prématurité. Le risque de complications dépend également en partie de la présence de certaines
causes de prématurité, comme par exemple une infection, un diabéte, une hypertension artérielle ou
une pré-éclampsie.

Immaturité cérébrale

Plusieurs problémes surviennent lorsqu’un enfant nait avant le développement complet du cerveau.

Ces problémes comprennent :

- Une respiration irrégulicre : La partie du cerveau qui contrdle la régularité de la respiration
peut étre tellement immature que le nouveau-né prématuré respire de maniere irréguliere avec des
pauses breéves de la respiration, voire des épisodes d’apnée de 20 secondes ou plus (apnée de la
prématurité).

- Une mauvaise coordination de 1’alimentation et de la respiration : Les parties du cerveau
qui controlent les réflexes de la bouche et de la gorge sont immatures. Les nouveau-nés
prématurés sont donc parfois incapables de sucer et d’avaler normalement et ont du mal a
coordonner la prise d’aliments et la respiration.

- Déficience intellectuelle
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- Saignement (hémorragie) dans le cerveau : Le risque d’hémorragie cérébrale est accru
chez les trés grands prématurés.
» Prévention

Un suivi prénatal régulier, associé a 1’identification et au traitement des facteurs de risque ou
des complications de la grossesse et au fait d’arréter de fumer, peuvent constituer la meilleure
approche pour réduire le risque de prématurité. Toutefois, de nombreuses conditions augmentant le
risque de prématurité ne peuvent étre évitées. Dans tous les cas, les femmes qui pensent étre en
travail prématuré ou dont la poche des eaux s’est rompue doivent contacter leur obstétricien
immeédiatement pour convenir d’un examen et d’un traitement appropriés.

Les techniques d’aide a la procréation entrainent souvent des grossesses multiples (jumeaux,
triplés, etc.). Comme les grossesses multiples exposent a un risque nettement accru d’accouchement
prématuré, les parents doivent discuter avec leur médecin du mauvais pronostic éventuel et de sa
probabilité.’¢

10.2.3 Pictere néonatal par incompatibilité sanguine
» définition

L’ictére est la coloration jaune des téguments et des muqueuses, et apparait pour des
valeurs de bilirubinémie supérieures a 50-80 pumol/I.

Ictere précoce du nouveau-né : apparition d’un ictére avant 24 heures de vie

Ictére prolongé du nouveau-né : ictére persistant a plus de 10-15 jours de vie chez un
nouveau-né a terme, eutrophe et persistant au-dela de trois semaines pour le nouveau-né prématuré
ou de petit poids.
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150+ /J\ \
\

100;

Nné >
premature

—+Prolongd]

i _Age de'vie{jours)
7 14 21 78

Figure 1Ictére néonatal i bilirubine indirecte, évolution dans le temps, d’aprés P.Rambaud, 2005

Figure 14 : Ictére néonatal a bilirubine indirecte évolution dans le temps d’apres P. Rambaud, 2005

L’icteére du nouveau-né est rarement a bilirubine directe, ictére dit « cholestatique » ou « retentionnel
» par réduction du flux biliaire de la bilirubine directe. Son diagnostic doit toujours étre évoqué,
I’ictere cholestatique étant une urgence diagnostique et thérapeutique.
Ictere « physiologique » du nouveau-né : Ictére ni précoce ni prolongé ni cholestatique du
nouveau-n¢ a terme eutrophe. Il correspond a un ictére peu intense (< 250 umol/l) dont le pic se situe
vers J4-J5. Aucune cause pathologique n’est retrouvée, ¢’est un diagnostic« d’élimination ».%’
L’ictére dii a une destruction excessive des globules rouges : lorsque le sang de l’enfant est
incompatible avec celui de la meére

» incompatibilité sanguine feeto-maternelle

- L’ictére par incompatibilité rhésus apparait précocement au cours des vingt-quatre
premieres heures de la vie. Cet ictére est devenu rare depuis la mise en place d’une prévention de
I’incompatibilité rhésus par I’injection de gamma globulines anti-D (anticorps anti-rhésus). Ce
R ——————
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vaccin anti-D qui a révolutionné le traitement de 1’incompatibilité rhésus est indiqué chez toute
femme rhésus négatif non encore porteuse d’anticorps anti-rhésus et qui vient d’accoucher d’un
enfant rhésus positif.

- Les icteres par incompatibilité sanguine dans le systéme ABO se rencontrent chez les
nouveau-nés de groupe A ou B lorsque la mére est de groupe O. Cet ictére apparait é¢galement
avant 24-48 heures. Il est souvent modéré.s8

» Complication
La dangerosité d’un ictére dépend de sa cause et du taux de bilirubine. Certains troubles provoquant
un ictere représentent un danger, quel que soit le taux de bilirubine. Un taux extrémement élevé de
bilirubine est dangereux, quelle qu’en soit la cause.

La conséquence la plus grave d’un taux de bilirubine ¢levé est la suivante :

L’ictére nucléaire désigne des 1ésions cérébrales causées par une accumulation de bilirubine dans le
cerveau. Le risque d’ictére nucléaire est plus élevé chez les nouveau-nés qui sont prématurés, qui
sont gravement malades ou qui regoivent certains médicaments. Non traité, I’ictére nucléaire peut
entrainer des Iésions cérébrales significatives, responsables d’un développement, déficience
intellectuelle , d’une infirmité motrice cérébrale, d’une perte auditive, de convulsions, voire d’un
déces. Bien qu’il soit rare de nos jours, I’ictére nucléaire reste possible. Cependant, il peut presque
toujours €tre évité grace a un diagnostic précoce et a un traitement adéquat de 1’hyperbilirubinémie.
Les 1ésions cérébrales sont irréversibles.

10.3 LES ATTEINTES CEREBRALES POSTNATALES

10.3.11e développement du cerveau apres naissance
Quand un enfant nait, son cerveau dispose d’environ 100 milliards de neurones et d’au moins la
méme quantité de cellules gliales. Les neurones sont responsables de transmettre 1’information
nerveuse. Ils sont organisés en réseaux qui ont chacun des fonctions spécifiques dans différentes
régions du cerveau. Les cellules gliales, elles, permettent aux neurones de bien fonctionner en leur
fournissant de la nourriture et en les protégeant.
Le lait maternel est riche en acides gras non saturés essentiels au fonctionnement du cerveau. Apres
I’accouchement, il ne faut pas retarder la tétée : les réserves du cerveau de bébé sont modestes. Un
jetine de 24 heures est contre-indiqué.
A la naissance, le systéme nerveux, et particuliérement le cerveau, de I’étre humain est nettement
moins développé que chez les autres primates. Sa maturation se fera plutot pendant les premicres
années de vie. En effet, la plupart des neurones ne sont pas encore reliés les uns aux autres lorsque
I’enfant vient au monde. C’est en réponse aux stimulations provenant de son environnement que les
neurones se connecteront. Cette connexion entre deux neurones s’appelle une synapse.

Durant cette période, les synapses continuent donc a évoluer, et de nouveaux réseaux de
neurones sont créés. Lorsque ’enfant fait de nouvelles découvertes, des connexions se forment,
d’autres se renforcent, d’autres s’affaiblissent et certaines disparaissent. L’efficacité des synapses est
donc influencée par les informations qui sont regues par le cerveau. Cette capacité du cerveau a
s’adapter en réaction a son environnement est essentielle a I’apprentissage.

» Le cerveau en interaction avec I’environnement

Chaque contact, chaque mouvement et chaque émotion provoquent une activité chimique et
¢lectrique dans le cerveau, ce qui modifie l1égerement les réseaux de neurones. Un environnement de
qualité, qui débute méme durant la période prénatale, permet donc au cerveau de 1’enfant d’atteindre
son plein potentiel. Cela explique pourquoi les relations humaines sont aussi importantes pour le
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développement du cerveau que I’alimentation, la stimulation auditive et la lumiére. En fait, rien n’est
plus important que les soins et I’affection donnés au cours de la petite enfance.®

10.3.2 les infections
> les encéphalites
L'encéphalite est une maladie inflammatoire de I'encéphale. L'encéphale est composé du cerveau, du
cervelet, une structure située sous le cerveau impliquée dans le mouvement, et du tronc cérébral, la
partie du systéeme nerveux entre le cerveau et la moelle épiniére. Cette pathologie est due a une
infection qui peut étre causée par un virus, comme celui de I'herpés ou de la rage. Elle peut aussi,
dans de rares cas, étre une complication d’une infection virale. L'encéphalite peut également étre due
a une bactérie ou un champignon. Dans tous les cas, elle nécessite une hospitalisation en urgence et
selon sa gravité et son origine, elle peut engendrer des Iésions cérébrales (tumeurs ; déficiences
intellectuel. .. etc.).
» les méningites
o Rappel
La méningite bactérienne néonatale est une inflammation des méninges due a un envahissement
bactérien. Les symptomes sont ceux du sepsis, une irritation du SNC (p. ex., 1éthargie, convulsions,
vomissements, irritabilité, [en particulier irritabilité paradoxale], rigidit¢ du cou, fontanelle
bombante), et des anomalies des nerfs craniens. Le diagnostic repose sur la ponction lombaire. Le
traitement repose sur les antibiotiques
o Etiologie
Les agents pathogénes prédominants sont les suivants

1) Streptocoque du groupe B (prédominance du type I1I)

2) Escherichia coli (en particulier souches contenant les polysaccharides K1)

3) Listeria monocytogenes

Les autres agents pathogénes rapportés comprennent les entérocoques, les
streptocoques non entérocoques du groupe D, les streptocoques alpha-hémolytiques,
le Staphylococcus aureus, les staphylocoques a coagulase négative et les microorganismes entériques
gram-négatifs (p. ex., Klebsiella sp, Enterobacter sp, Citrobacter diversus) sont également des agents
pathogénes. Haemophilus influenzae, Neisseria meningitidis et Streptococcus pneumoniae.

La méningite bactérienne néonatale résulte le plus souvent de la bactériémie qui se
produit lors d'un sepsis néonatal; plus le nombre d'unités formant des colonies dans I'hémoculture est
élevé, plus le risque de méningite est élevé. La méningite bactérienne néonatale peut également
résulter de 1ésions du cuir chevelu, en particulier lorsque les 1ésions induisent une communication
entre la surface cutanée et l'espace sous-arachnoidien, ce qui prédispose a une thrombophlébite des
veines diploiques. Exceptionnellement, il y a contamination directe du SNC a partir d'un foyer
auriculaire contigu (p. ex., otite moyenne).

o Les signes de méningites
- Les signes classiques de méningite sont rares chez les nouveau-nés; un bombement de la
fontanelle ou une fontanelle tendue chez environ 25% des nouveau-nés et une raideur de la nuque
chez seulement 15% d'entre eux.

e Pronostic
Sans traitement, la mortalité des méningites bactériennes néonatales avoisine 100%. Sous traitement,
le pronostic est déterminé par le poids de naissance, l'agent infectieux et la gravit¢ de l'atteinte
clinique. La mortalité des méningites bactériennes néonatales non traitées est comprise entre 5 et
20%. En présence de microorganismes responsables de vascularites ou d'abces du cerveau
(méningites nécrosantes), la mortalit¢ peut atteindre 75%. Des séquelles neurologiques (p.
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ex., hydrocéphalie, surdité, déficience intellectuelle) se produisent chez 20 a 50% des nourrissons qui
survivent, le pronostic est moins bon quand les germes en cause sont des entérobactéries Gram
négatives”

10.3.3 les intoxications chroniques
» Dintoxication au plomb (saturnisme)

La toxicit¢ du plomb est connue depuis I’antiquité¢ et le saturnisme aigu touchait autrefois
principalement les mineurs et les ouvriers de la métallurgie du plomb, ceux qui utilisaient de la
vaisselle de plomb et les ouvriers sertissant au plomb, les vitraux. Avec 1’avénement de la peinture
au plomb et de I’essence plombée, le saturnisme, devenu trés courant aux XIXe et XXe siecles, fut
I’une des six premieres maladies a avoir ét¢ déclarée maladie professionnelle en octobre 1919.

Si le taux de saturnisme a considérablement décru parmi les professionnels, cette maladie affecte
d’autres populations, en particulier la population infantile des habitats anciens par 1’ingestion de
plomb sous forme de particule fines ou d’écailles de peinture au plomb. Le systéme nerveux est
particuliérement vulnérable aux effets toxiques du plomb, notamment chez 1’enfant ou une
exposition, méme a de faibles doses, peut entrainer des anomalies du développement psychomoteur.
En témoignent, chez les enfants intoxiqués, la présence de troubles de I’attention et la diminution des
performances intellectuelles. Ainsi, une étude menée sur 278 enfants afro-américains vivant en
milieu urbain a démontré la toxicit¢ du plomb y compris a faible dose (5 p g/dL) avec une

diminution de 5 a 25 points du QI selon le niveau d’exposition (Min et coll., 2009)°!.

En France, une expertise collective de I’Inserm a estimé en 1999, que 85 000 enfants de 1 a 6 ans
étaient encore victimes de ce type de saturnisme (Inserm, 1999)°2. En 2006, ce sont encore 437
nouveaux cas de saturnisme infantile qui ont été repérés en métropole. Cependant, une étude de
prévalence menée par I’Institut de veille sanitaire (InVS) en 2008 et 2009 montre que le nombre
d’enfants de 1 a 6 ans atteints par le saturnisme a ét¢ divisé par 20 entre 1995 et 2008.

Outre ses effets sur la production de I’acide delta aminolévulinique déshydratase (ALAD), une
protéine essentielle a la biosynthése de I’héme, élément constitutif de 1’hémoglobine, le plomb
interféere  également avec certains systtmes de neurotransmission. Plusieurs actions
pharmacologiques ont été décrites : liaison avec les protéines, action sur la libération de certains
neurotransmetteurs (glutamate, dopamine), action sur les canaux calciques voltage-dépendants et
ceux liés au récepteur glutamatergique de type N-méthyl-D-aspartate (NMDA), action sur la protéine
C et sur le métabolisme énergétique de la mitochondrie.

Enfin, des effets déléteéres du plomb sur la différenciation astrocytaire ont également €té observés. Le
plomb altére donc la majorité des mécanismes neurobiologiques essentiels du développement
cérébral.

» Dintoxication au mercure
La toxicité des vapeurs de mercure a été largement décrite des le XVII° siecle et I’hydrargyrisme fait
I’objet depuis 1919 d’un tableau de maladie professionnelle. La diminution de moitié¢ depuis 1980 de
la consommation mondiale de mercure et les efforts portés sur la prévention, notamment en milieu
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professionnel font que I’intoxication mercurielle grave revét un caractére exceptionnel. Cependant,
les niveaux de mercure rejetés dans 1I’environnement ont considérablement augmenté depuis le début
de ’avénement de 1’industrie, avec notamment une intoxication au méthylmercure (MeHg) possible
par voie alimentaire. Il persiste une exposition humaine sous-estimée, pas seulement professionnelle,
mais aussi extra-professionnelle, notamment alimentaire lors de la consommation de poissons, et
dans une moindre mesure par les amalgames dentaires et certains vaccins contenant du mercure. Les
niveaux d’exposition sont certes plus faibles, mais ’impact sur la santé est discuté et pousse a
prendre sur un plan national et mondial des mesures pour réduire les rejets et limiter les utilisations
du mercure dans les produits ou procédés®?

» Symptomes
Atteintes du systéme nerveux central et périphérique
Les premicres manifestations cliniques lors de 1’exposition chronique aux vapeurs de mercure sont
peu spécifiques : céphalées, asthénie, troubles de la personnalité et du caractere, troubles de la
mémoire et de la concentration, des tremblements intentionnels®*. Dés ce stade, les tests
psychométriques et les potentiels évoqués permettent d’objectiver une atteinte neurologique centrale
[13]. A un stade plus avancé, les signes d’encéphalopathie sont plus spécifiques et associent un
syndrome cérébelleux complet et une franche altération intellectuelle®. Dans les cas sévéres, le
tableau peut se compléter d’hallucinations et de delirium, plus rarement d’une atteinte des voies
optiques ou d’un syndrome extrapyramidal. L’atteinte périphérique avec une polyneuropathie
sensitivomotrice distale est fréquente.

> Prévention
Les états membres de I’OCDE (Organisation de Coopération et Développement Economiques) ont

interdit I'utilisation de composés organomercuriels pour I’enrobage de peintures et la fabrication des
peintures. En France, 1’obligation de récupérer les déchets d’amalgames dentaires issus des cabinets
dentaires et ’interdiction de commercialisation de thermométres a mercure vise a réduire 1’utilisation
et le rejet de mercure dans I’environnement. Par ailleurs, des mesures techniques permettant la
décontamination d’une zone de travail ou d’un ancien site pollué peuvent étre mises en ceuvre afin de
prévenir la contamination dans le temps : récupération du mercure répandu, transformation en
composé€s non volatils,

En milieu professionnel, la conception adaptée des locaux permet de limiter 1’exposition aux vapeurs
de mercure et la diffusion environnementale secondaire : limitation de la température des locaux a
18-20°C, dispositifs d’aspiration a la source d’émission des vapeurs de mercure permettant de les
piéger, ventilation permanente avec €évacuation au sol, épuration des eaux usées et interdiction de
rejet aux égouts des déchets contenant du mercure.

L’hygiene des salariés et le port d’équipement de protection (vétement de travail, gants et bottes)

permettent de limiter le risque d’exposition.

10.3.4 les problémes psychosociaux
» la carence de soins et maltraitance envers les enfants
La carence de soins et la maltraitance envers les enfants sont souvent simultanées et associées a
d’autres formes de violences familiales, comme la violence conjugale. Outre le dommage immédiat,
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la carence de soins et la maltraitance accroissent le risque de troubles a long terme, notamment des
problémes de santé¢ mentale et de toxicomanie

En 2015, aux Etats-Unis, 4,4 millions de rapports de maltraitance infantile possible ont été déposés
aupres des services de protection de I’enfance, impliquant 7,2 millions d’enfants. Sur ces rapports,
environ 2,1 millions ont fait I’objet d’une enquéte approfondie et environ 683 000 enfants maltraités
ou négligés ont ¢été identifiés. Gargons et filles en sont affectés dans une méme mesure. Les
nourrissons et jeunes enfants sont exposés a un risque accru de maltraitance.

Parmi les enfants identifiés en 2015, 75,3 % étaient négligés (notamment, du point de vue médical),
17,2 % subissaient des sévices corporels, 8,4 % subissaient des sévices sexuels, et 6,9 % ¢étaient
maltraités affectivement ou d’une autre maniere. De nombreux enfants étaient victimes de plusieurs
types de maltraitance.

En 2015, aux Etats-Unis, environ 1 670 enfants sont décédés en raison d’une négligence ou de
maltraitances, dont les trois quarts environ avaient moins de 3 ans. Plus de 70 % de ces enfants
¢taient victimes de négligence et 44 % étaient victimes de maltraitances physiques survenues avec ou
sans d’autres formes de maltraitance. Plus de 75 % des auteurs étaient des parents agissant seuls ou
avec d’autres personnes. Et environ 25 % des déces ont été causés par la mere agissant seule.

e Types
Il existe plusieurs formes différentes de carence de soins et de maltraitance des enfants. Ces
différentes formes surviennent souvent en méme temps.

La carence de soins correspond au fait de ne pas subvenir aux besoins physiques, affectifs, éducatifs
et médicaux de base d’un enfant ou de ne pas y répondre. Les parents ou les personnes qui
s’occupent d’un enfant peuvent le confier a une personne connue pour son penchant a la maltraitance,
ou laisser un jeune enfant sans surveillance. Il existe de nombreuses formes de carence de soins.

Dans la négligence physique, les parents ou personnes qui s’occupent de I’enfant peuvent ne pas
fournir une alimentation, des vétements, un logement, une surveillance et/ou une protection contre
les dangers potentiels adéquats.

Dans la négligence affective, les parents ou personnes qui s’occupent de I’enfant peuvent ne pas
donner d’affection ou d’amour ou tout autre type de soutien affectif. Les enfants peuvent étre ignorés
ou rejetés, ou on peut les empécher d’interagir avec d’autres enfants ou adultes.

Dans la négligence médicale, les parents ou personnes qui s’occupent de 1’enfant peuvent négliger
les soins appropriés pour I’enfant, tels que le traitement nécessaire en cas de blessures ou en cas de
troubles mentaux. Ils peuvent tarder a soigner un enfant en cas de maladie, lui faisant courir un
risque de maladie plus grave, pouvant méme entrainer la mort.

Dans la négligence éducative, les parents ou personnes qui s’occupent de 1’enfant peuvent ne pas
inscrire I’enfant a 1’école ou peuvent ne pas s’assurer que 1’enfant va bien a 1’école dans un cadre
conventionnel, tel qu'une école publique ou privée ou a domicile.
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La carence de soins est différente de la maltraitance, car généralement, les parents et les personnes
qui s’occupent de I’enfant ne veulent pas nuire volontairement a I’enfant avec leurs soins.

La carence de soins est habituellement due a une association de facteurs tels qu'une défaillance de
I’attention parentale, une mauvaise capacité d’adaptation face au stress, des systémes familiaux peu
favorables et des conditions de vie stressantes. La négligence est souvent présente dans les familles
pauvres faisant face a des contraintes financi¢res et environnementales, tout particulierement les
familles ou les  parents sont  également  atteints de  troubles  mentaux
(généralement, dépression, trouble bipolaire ou schizophrénie), sont toxicomanes ou alcooliques, ou
ont une capacité intellectuelle limitée. Les enfants vivant dans des familles monoparentales peuvent
étre exposés a un risque de carence de soins en raison de revenus faibles et d’un nombre inférieur de
ressources a disposition.®

e Symptomes

Les enfants affectivement maltraités manquent généralement d’assurance, ils sont anxieux
concernant leur attachement a autrui, car leurs besoins n’ont pas été satisfaits de facon réguliére ou
comme ils I’espéraient. Les autres conséquences varient selon la maniere spécifique dont I’enfant a
¢té maltraité affectivement. Les enfants peuvent avoir une faible estime d’eux-mémes. Les enfants
terrorisés ou menacés peuvent sembler craintifs et introvertis. Ils peuvent étre fragiles, méfiants,
manquer de confiance et extrémement désireux de plaire aux adultes. Ils peuvent entrer en contact de
maniere inappropriée avec des inconnus. Les enfants non autorisés a interagir avec d’autres
personnes peuvent étre socialement maladroits et avoir de grandes difficultés a nouer des relations
normales avec autrui. D’autres peuvent commettre des crimes ou devenir alcooliques, toxicomanes
ou les deux. Les enfants plus agés peuvent ne pas aller a 1’école régulierement, étre en échec scolaire
lorsqu’ils y vont, ou peuvent avoir des difficultés a établir des relations avec les enseignants et leurs
camarades.

Les nourrissons négligés affectivement présentent fréquemment un manque de motivation et peuvent
manquer d’émotivité ou montrer du désintérét pour leur entourage. Leur attitude peut étre interprétée
a tort comme une déficience intellectuelle ou un trouble physique. Ils peuvent ne pas avoir acquis
certaines compétences sociales, ou étre lents dans le développement de la parole et du langage.

» Le syndrome de silverman (syndrome des enfants battus ou victimes de sévices)

Le syndrome de Silverman est une entit¢ radiologique (fractures multiples d’ages différents)
observée chez l'enfant battu, en particulier chez le nourrisson et le petit enfant.

Cette appellation ne concerne en principe que les aspects radiologiques, mais elle est souvent
étendue a tort pour désigner toute maltraitance ou sévices a enfants, de fagon plus générale®’.

Il s’agit d’un syndrome décrit par le pédiatre et radiologue américain Silverman en 1953
correspondant & des signes radiologiques en rapport avec des fractures multiples, survenues a des
ages différents, non traitées, et provoquées par une maltraitance. Par extension, ce syndrome désigne
maintenant celui des enfants battus. Parmi les signes cliniques caractéristiques, on note des
hématomes et ecchymoses successifs dans le temps, de forme et de topographie suspectes. D’autres
lésions cutanées comme des briilures peuvent attirer I’attention. C’est souvent devant de tels signes
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¢vocateurs ou devant des signes cliniques de fractures que vont étre effectuées les radiographies de
squelette révélant les fractures multiples®®.

» le syndrome du bébé secoué
Le syndrome du bébé secoué¢ (SBS) touche entre 150 et 200 enfants chaque année. Des parents a
fleur de peau, un baby-sitter démuni usent parfois de ce geste violent pour faire cesser des pleurs.
Cependant, les conséquences sont trop souvent dramatiques. Le secouement peut provoquer un
traumatisme cranien non-accidentel. La téte du bébé est constituée d’un espace entre la boite

Figure 15:1e syndrome de 1'enfant battu

cranienne et le cerveau. De nombreux vaisseaux sanguins comblent cet espace. Or, chez les
nourrissons, les muscles du cou sont trop peu développés pour amortir les chocs subis. La violence
infligée entraine le basculement de la téte et, par 1a méme, le heurt du cerveau sur les parois
craniennes. S’exerce alors ce que la Haute autorité de la Santé appelle « force de cisaillement » qui
compresse les vaisseaux sanguins. Cette force crée des hémorragies et des Iésions internes
irréversibles® 100,

Le syndrome du bébé secoué entrainerait la mort de I’enfant dans 10% des cas ; la cécité, une
déficience intellectuel important et une épilepsie rebelle dans 25% des cas. Seul Y4 des bébés s’en
sortirait sans séquelle majeure. Mais d’autres médecins avancent des chiffres bien plus élevés, tels
qu’un déceés sur cing et 2/3 de séquelles permanentes!®!.

Dans un rapport de 2017'%2, la Haute autorité de la Santé (HAS) indique que le secouement d’un
bébé provoque des hémorragies rétiniennes (de sévérité variable) dans 85% des cas. Celles-ci sont
pourtant trés rares dans le parcours de vie habituel des nourrissons.

» Nature de vie (malnutrition)

La malnutrition doit étre définie comme une pathologie, et non comme un état. Il s'agit d'une
pathologie systémique aux conséquences multiples et d'étiologies tout aussi variées. L'idée d'une
séparation entre une approche quantitative et qualitative est a la fois obsoléte et réductrice.

o Psychologie
La malnutrition, dans la forme d'une carence en iode, est « la cause la plus répandue de trouble
mental dans le monde ». Méme une carence modérée en iode, particulierement chez les enfants et
femmes enceintes, diminue l'intelligence de 10 a 15 de QI. Les effets les plus visibles et
conséquentes — sans compter le crétinisme ou le nanisme — affecte une minorité, particuliérement
localisée dans les villages'®

o Epidémiologie
Une enquéte menée aupres d’enfants américains issus de familles a faible revenu indique que ceux
qui souffrent de malnutrition développent plus fréquemment des troubles psychologiques et
comportementaux (qui se manifestent principalement par des épisodes d’agressivité et d’anxiété). Ils
sont aussi confrontés a de plus grandes difficultés scolaires.
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Une autre é¢tude américaine a démontré la corrélation entre la malnutrition infantile et I’apparition de
problémes de santé mentale tels que I’anxiété et la dépression.
A Bombay, une enquéte a montré que 129 enfants victimes de malnutrition dans les premiéres
années de leur vie affichaient des QI moins ¢€levés; 60% souffraient de troubles du déficit de
I’attention avec hyperactivité (TDAH), contre 15% de leurs camarades de classe du groupe témoin.
De maniére préoccupante, ces problemes ont perduré a I’age adulte.
A T’ile Maurice, un groupe de 1.500 enfants de 3 ans a subi des examens liés & la malnutrition. Des
examens complémentaires a 1’age de 8, 11 et 17 ans ont révélé que ceux qui ne mangeaient pas a leur
faim avaient un QI plus faible et un comportement plus agressifs et antisocial, indépendamment de
leurs difficultés psychosociales.!%

o Carences nutritionnelles
La structure de notre cerveau, fait de nutriments essentiels, repose a la fois sur les macronutriments
(lipides, glucides et protéines) et les micronutriments (vitamines et minéraux) pour fonctionner
correctement.
On sait qu’une grave carence nutritionnelle peut avoir des conséquences désastreuses sur notre
cerveau. Des chercheurs ont ainsi découvert qu’un apport en iode était le moyen le plus efficace
d’éviter les déficiences mentales profondes et les 1ésions cérébrales.
A I’inverse, un déficit en iode, aussi léger soit-il, engendre une performance cognitive inférieure. De
faibles niveaux d’acide folique peuvent favoriser un état dépressif, tandis qu’une carence en éléments
nutritifs contribue a I’apparition de symptomes de TDAH. Les acides gras oméga-3, eux, contribuent
a améliorer la santé mentale tout au long de la vie.
De méme que les compléments alimentaires ont prouvé leur efficacité en matiére d’amélioration
cognitive et comportementale pour les enfants en age d’étre scolarisés, corriger la situation
nutritionnelle de ceux qui souffrent de TDHA pourrait diminuer les troubles comportementaux et de
I’apprentissage.'%3

10.3.5 quelques autres lésions cérébrales postnatales
» le traumatisme cranien
Le traumatisme cranien est une atteinte cérébrale ou bulbaire provoquée par le contact brusque
(accélération, décélération ou rotation) entre le tissu cérébral et la boite cranienne.
Le traumatisme cranien de ’enfant est fréquent, le plus souvent causé par des accidents de la voie
publique (60 % des cas), des chutes (25 %) ou des accidents de sport pour les 15 % restants. Il est la
premiere cause de mortalité chez les moins de 15 ans et I’une des principales causes de handicap
avec de multiples séquelles cognitives. Aprés un traumatisme cranien sévere, une perte d’une
quinzaine de points de QI, en moyenne, est observée chez I’enfant. Des résultats récents montrent un
QI inférieur de 18 a 26 points 10 ans apres un traumatisme sévere survenu chez des enfants de 2 a 7
ans par rapport au groupe controle (Anderson et coll., 2012)!%. Parallélement, d’autres fonctions
cognitives sont é¢galement altérées : la mémoire a court et a long terme, de travail et la mémoire
prospective. Enfin, les troubles de I’attention sont mal évalués et souvent sous-estimés alors qu’ils
sont tres génants.
Dans tous les cas, la gravité des séquelles cognitives est corrélée a I’ampleur du traumatisme cranien.

» les encéphalopathies épileptiques (syndrome de Lennox-Gastaut)

Les encéphalopathies épileptiques (syndrome de Lennox-Gastaut) sont un groupe de syndromes
épileptiques dont les crises sont liées a un retard de développement ou a une déficience intellectuelle.
Chez de nombreux enfants ayant ces crises, le développement psychomoteur cesse.

Ces types de crises sont souvent difficiles a traiter a ’aide de médicaments.
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L’encéphalopathie est un terme général qui signifie maladie du cerveau. Les encéphalopathies
épileptiques sont un groupe de syndromes épileptiques dont les crises sont liées a un retard de
développement ou a une déficience intellectuelle. Dans ces situations, les crises sont souvent
fréquentes et difficiles a contrdler a 1’aide de médicaments. Certaines encéphalopathies épileptiques
provoquent un déclin progressif du fonctionnement.

Le syndrome de Lennox-Gastaut peut €tre causé par différents facteurs, dont les suivants :

- une blessure au cerveau causée par des problémes avant ou a la naissance ou autour de
cette date;

- des malformations cérébrales, comme une sclérose tubéreuse ou une dysplasie corticale;

- une infection du systéme nerveux central (SNC);

- des troubles dégénératifs ou métaboliques du systéme nerveux.
Les lobes frontaux semblent jouer un réle important dans le syndrome de Lennox Gastaut. Le
syndrome apparait habituellement a peu prés au méme moment que les lobes frontaux deviennent
matures.
L'incidence est d'environ deux cas pour 100 000 enfants'?’.
Dans 40 % des cas, le syndrome de Lennox-Gastaut survient a la suite de spasmes infantiles.

» Les spasmes infantiles (syndrome de West)
Le syndrome de West est le syndrome épileptique grave le plus typique du nourrisson. Il débute
avant 1’age d’un an, et se traduit par des spasmes en flexion ou en extension, une stagnation ou une
régression psychomotrice et une hypsarythmie sur I’électroencéphalogramme (anomalie caractérisée
par I’existence d’une activité¢ continue d’ondes cérébrales lentes ainsi que par des pointes et des
ondes aigués asynchrones). C’est la conséquence d’une 1ésion cérébrale malformative ou acquise,
une anomalie chromosomique, une maladie métabolique rare ou une sclérose tubéreuse de
Bourneville. Cette maladie constitue une urgence diagnostique et thérapeutique car un retentissement
sur le développement psychomoteur est possible (déficience intellectuelle dans 70 a 80 % des cas)'%,

10.3.6 les troubles envahissants du développement
» la définition et la classification des troubles envahissants du développement
o Définition

Le terme « troubles envahissants du développement » est apparu pour premicre fois dans le DSM-III
de 1980 et regroupait quatre troubles dont I’autisme infantile. En 1987, dans la version révisée du
DSM-III, les troubles envahissants du développement (TED) passent de quatre a deux, mais des
critéres concrets sont mentionnés pour poser un diagnostic. Depuis 1994, dans le DSM-IV,

- Les TED chapeautent cinq troubles : I’autisme, le syndrome d’Asperger, le syndrome de Rett,
le trouble désintégratif de 1’enfance et le trouble envahissant du développement non spécifié. Il est
toutefois nécessaire de mentionner que cette classification est américaine puisque le CIM-10

(Classification Internationale des Maladies) propose en Europe huit sous-catégories regroupées dans
les TED!®
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Estimation du nombre de personnes présentant un TED
dans la population du Québec en 2002, MSSS

Age Population Estimé TED

1-4 301 037 813

5-9 449 102 1213
10-14 474 433 1281
15-19 458 140 1237
20-249 514 189 Frl
25-29 496 003 744
30-34 502 532 753
35-39 605 403 08
40-44 632 F36 orF9
45-49 609 F38 915
50-54 536 458 805
55-59 457 941 687
6D-64 346 793 520
Total & 404 505 11 626

*Source des données sur la population -
Statistigue Canada, Division de s démographie, Estimation de la population, Institut de s
statistique du Québer, 12 novembre 2002.

Figure 16 : Estimation du nombre de personnes présentant un TED

» Dautisme
L’autisme est un trouble neurodéveloppemental caractérisé¢ par des difficultés dans les relations
sociales et la communication ainsi que des patrons de comportement rigides. Les individus touchés
présentent également des anomalies dans leurs processus de perception et d’attention et leur
développement moteur. D’abord défini de fagon étroite comme un trouble impliquant un manque de
contact affectif avec les autres, un souci de préservation de la routine, une fascination envers les
objets et des déficiences dans la communication langagiere, I’autisme est maintenant reconnu comme
un syndrome complexe dont la sévérit¢ et les manifestations varient énormément. Cette
reconnaissance récente a mené a une redéfinition de I’autisme, qui référe maintenant a un spectre de
troubles. On estime qu’environ un individu sur 400 présente I’ensemble des symptomes de I’autisme
« pur » alors qu’un individu sur 100 présente un trouble du spectre autistique. Les médias de masse
ont véhiculé des préoccupations voulant que 1’incidence de I’autisme soit croissante.
Cependant, aucun résultat scientifique ne permet de conclure que I’autisme est plus répandu
qu’auparavant, pour trois raisons principales : la définition du trouble a changé, ce qui rend difficile
la comparaison des estimations de 1’incidence calculées a différents moments; la méthodologie pour
estimer I’incidence a évolué; il est possible que 1’intérét croissant de la population envers le trouble
mene au dépistage d’un nombre accru de cas. Une meilleure compréhension de 1’autisme meénera a
des estimations plus précises de son incidence.
Méme si les études de jumeaux et les études familiales ont révélé que 1’autisme a une forte
composante génétique, aucun gene spécifique ou autre caractéristique biologique n’a pu étre
clairement associ¢ au trouble jusqu’a présent; I’autisme est d’ailleurs diagnostiqué sur la base de
caractéristiques comportementales. Le diagnostic est habituellement pos¢ pendant la deuxiéme année
de vie ou plus tard. Il est extrémement exigeant pour les parents de s’occuper d’un enfant autiste et
les familles touchées requieérent beaucoup de ressources communautaires. Méme si bien des enfants
affectés réussissent éventuellement a mener une vie €panouissante, plusieurs autres subiront toute
leur vie les impacts négatifs de leurs importantes difficultés médicales, scolaires et sociales. La
recherche actuelle sur I’autisme vise a comprendre les déterminants génétiques et environnementaux
qui sous-tendent ce trouble et & concevoir des programmes d’intervention qui tiennent compte des
différences considérables entre les individus affectés et des manifestations changeantes du trouble au
fil du développement
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Figure 17 : caractéristiques de L’autisme
o Caractéristiques
- des compétences cognitives particulieéres : pour certaines personnes, capacité de mémoire
hors du commun dans certains domaines, mais aussi difficulté de s’organiser dans ses taches, de
planifier, a synthétiser...

- des particularités sensorielles : une hypo ou une hypersensibilité, la recherche de
stimulations sensorielles souvent inhabituelles (se balancer, tourner sur soi-méme, rechercher des
effets lumineux...)

- des troubles de la motricité et de la posture : difficultés de coordination des gestes, marche
sur la pointe des pieds, raideur dans la démarche, difficultés pour le graphisme, 1’écriture...

- L'autisme peut €tre également associ¢ a une déficience intellectuelle, a 1'épilepsie, a des
troubles anxieux ou dépressifs, des troubles du sommeil, une hyperactivité...

- Lorsqu'il n'y a pas de déficience intellectuelle, on parle d'autisme de haut niveau ou
de syndrome d'Asperger.

> le syndrome d’Asperger

Le syndrome d'Asperger est une forme d'autisme définie cliniquement en 1981 par Lorna Wing, a
partir de la « psychopathie autistique » décrite en 1944 par Hans Asperger Note ''°. Ainsi distingué
d'autres formes d'autisme, le syndrome d'Asperger integre les
classifications nosographiques officielles en 1993 dans le cadre des troubles envahissants du
développement (CIM-10), et en 1994 dans celui du DSM. Il est remplacé au cours des années
2010 par une approche plus évolutive des troubles du spectre de 1'autisme (TSA)

Plusieurs questions relatives a l'identification et la classification du syndrome d'Asperger restent en
suspens. Il tend a ne plus étre considéré comme une entité distincte, ce qui pose la question de son
existence méme'!!, notamment en raison du doute sur la nécessité de le distinguer de I'autisme a haut
niveau de fonctionnement. La psychanalyste Maria Rhode rappelle que la distinction entre 1'Asperger
et l'autisme est récente. Pour elle, chaque personne avec Asperger est unique et I'Asperger pourrait
constituer un spectre autistique a lui tout seull 1. La Classification internationale des maladies (CIM-
10) publiée par I'Organisation mondiale de la sant¢ (OMS) en 1993 s'interrogeait déja sur la
validité nosologique de ce syndrome. La 4e édition du Manuel diagnostique et statistique des
troubles mentaux (DSM-IV) fait figurer le syndrome d'Asperger au sein des « troubles envahissants
du développement »''2. La derniére édition (DSM-5), publiée en 2013, élimine le diagnostic du
syndrome d'Asperger pour l'intégrer au sein d'un nouveau diagnostic de « troubles du spectre de
l'autisme », et attribue une échelle de sévérité (sévére, moyen ou modéré)''3. La version « Beta
Draft » de la CIM-11 (en), rendue publique par I'OMS et dont l'approbation est prévue pour mai
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2018, reprend cette formulation habituellement traduite « troubles du spectre de l'autisme »,
comportant I'ensemble des niveaux de fonctionnement intellectuel et de capacité de langage. Le
nouvel item diagnostique correspondant au syndrome d'Asperger est renseigné sous le nom
de « Autism spectrum disorder without disorder of intellectual development and with mild or no
impairment of functional language » (en francais : Trouble du spectre de l'autisme sans trouble du
développement intellectuel et avec peu ou pas de déficience dans le langage fonctionnel)

> le syndrome de Rett
Le syndrome de Rett est une maladie d’origine génétique définie par un trouble grave et Global du
développement du systéme nerveux central, survenant chez les filles. Il entraine un polyhandicap
avec déficience intellectuelle et infirmité motrice, assez souvent séveres.
Cette affection a été décrite pour la premiere fois en 1966 par un neuro-pédiatre autrichien, le
professeur Andreas Rett. Cependant, ce n’est véritablement qu’en 1983 que I’affection a
véritablement été connue.''*

e Symptomes du syndrome de Rett
Le syndrome de Rett se manifeste trés tot, vers l'age d'un an, et évolue par phase. Le premier
symptome caractéristique est une mauvaise coordination des mouvements de la main qui deviennent
répétitifs comme des tapotements ou des frottements.
On constate également des troubles de la communication entrainant un retrait social. D'autres acquis
comme le langage ou la marche régressent peu a peu. Enfin, le crane ne croit plus au rythme normal.
La seconde phase du syndrome de Rett est une phase de stabilisation. Elle débute entre deux et dix
ans et s'étale sur plusieurs années. La déficience intellectuelle sévere est toujours présente mais ne
s'empire pas. Elle peut s'accompagner de crises d'épilepsie, de troubles respiratoires et d'une raideur
des muscles. On peut constater en revanche une amélioration des troubles autistiques et des
interactions avec autrui.
Passé 'age de dix ans, les symptomes du syndrome de Rett s'aggravent. La motricité¢ se détériore
jusqu'a la perte de la marche. Le volume des muscles diminue et une scoliose fait son apparition.
L'enfant ne parle plus et communique uniquement avec le regard
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10.4 LES CAUSES GENETIQUES

> Rappel génétique

Tout étre humain recoit de sa mére la moitié de son
patrimoine génétique et l'autre moitié de son pére.

Les caracteres héréditaires ou génes sont inscrits sous
forme d'un message codé dans des molécules tres
complexes. Les plus importantes sont I'A. D. N. (acide
désoxyribonucléique) et les protéines chromosomiques
(protéines acides et histones).

Ces molécules forment des filaments spiraux, visibles

avec un microscope ordinaire, les chromosomes.

La cellule féminine, I'ovule contient 23 chromosomes et la cellule masculine, le spermatozoide, en
porte aussi 23. Lors de la fécondation, la mise en commun de ces deux lots reconstitue le nombre de

46 chromosomes, caractéristique de I'espece humaine.

Bien que la reproduction des geénes et des chromosomes soit d'une extréme fiabilité, deux types
d'accidents sont connus, les mutations géniques et les aberrations chromosomiques.

trismoie , -
13

¥

Figure 18 trisomies
> la trisomie 21 (syndrome de Down)
La trisomie 21 (ou syndrome de Down), est une anomalie
chromosomique congénitale provoquée par la présence d'un
chromosome surnuméraire pour la 2le paire. Ses signes
cliniques sont trés nets, un retard cognitif est observé,
associ¢ a des modifications morphologiques particuliéres.
C'est l'une des anomalies génétiques les plus communes
aux Etats-Unis, avec une prévalence de 9.2 pour
10 000 naissances vivantes''>. L’incidence est d'environ 1
pour 770 naissances''S, toutes grossesses confondues, et
varie en fonction de l'dge de la mere : environ 1/1 500 a
20 ans, 1/900 a 30 ans et 1/100 a 40 ans'"".

o Physiopathologie
Comme dans la plupart des pathologies qui résultent de
déséquilibres chromosomiques, le syndrome de Down
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affecte plusieurs systémes et provoque a la fois des défauts structurels et fonctionnels Tous les
défauts ne sont pas présents chez tous les individus.

La plupart des sujets atteints ont un certain degré de déficience intellectuelle, allant de grave (QI 20 a
35) a léger (QI 50 a 75). Les retards de la motricité et du langage sont également évidents trés tot au
cours de la vie. La taille est souvent réduite et le sujet a un risque accru d'obesite.

| | Syndrome de Down

3/8

Cette photo montre un jeune homme présentant de
nombreuses caractéristiques physiques typiques du
syndrome de Down, telles qu'une petite taille. une calvitie
frontale, des cheveux fins, des plis épicantaux, un cou épais
et une léegére obésite tronculaire.

Par autorisation de I'éditeur. D'aprés Bird T. Sumi 5: Atfas of
Clinical Neurology. Edited by RN Rosenberg. Phifadelphia,
Current Medicine, 2002,

Figure 20: syndrome de Down

Il n'y a actuellement pas de traitement de cette anomalie chromosomique et de ses conséquences
cognitives, mais la prise en charge précoce et durant toute la vie par un accompagnement
multidisciplinaire médical, éducatif et rééducatif, avec une attitude éducative amenant les personnes
a l'autodétermination, permet d'améliorer leurs compétences et, pour une grande part d'entre elles, de
parvenir a un certain degré d'autonomie en milieu ordinaire. Les autres, en raison d’une moins bonne
autonomie ou d’un choix de vie familial ou personnel, vivront dans un milieu plus protégé.
L'espérance de vie est actuellement supérieure a 55ans, limitée par le développement d'une démence
de type Alzheimer dans 30 a 40% des cas.!'®

» la trisomie 18 (syndrome d'Edwards)

Le syndrome d’Edwards, aussi appelé trisomie 18, est une maladie chromosomique congénitale
provoquée par la présence d'un chromosome surnuméraire pour la 18e paire. Ce syndrome
malformatif entraine la plupart du temps une mort précoce. Cette maladie a été décrite par
le généticien anglais John H. Edwards dans un article de 1960'"°

le diagnostic de trisomie 18 est évoqué devant un nouveau-né hypotrophique, hypertonique,
présentant une microcéphalie avec saillie de I’occiput et une dysmorphie faciale associant un front
fuyant, des oreilles bas implantées et pointues caractéristiques ,« faunesques », une bouche petite
avec un palais ogival, une micrognathie, des anomalies des membres : position du « suppliant » des
bras, mains avec des doigts en flexion permanente, I’index recouvrant le 3e doigt, le Se recouvrant le
4e, des pieds botsvarus équin et en piolet. Il existe un cortege de malformations viscérales,
cardiaques, digestives (omphalocéle, hernies diaphragmatiques), rénales'?’.

> la trisomie 13 (Syndrome de Patau)
La trisomie 13 est une anomalie chromosomique due a la présence d'un chromosome 13
supplémentaire. Elle est caractérisée par Il'association de malformations cérébrales
(holoprosencéphalie), de dysmorphie faciale, d'anomalies oculaires, de polydactylie postaxiale, de
malformations viscérales (cardiopathie) et d'un retard psychomoteur tres sévere'*!
La trisomie 13 est observée dans 1/10 000 naissances vivantes; environ 80% des cas sont des
trisomies completes 13. Un age maternel avancé augmente le risque, et le chromosome

supplémentaire est généralement d'origine maternelle.
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Les nourrissons ont tendance a étre petits a la naissance. Les anomalies de la ligne médiane sont
fréquentes et comprennent I'holoprosencéphalie (défaut de clivage médian du prosencéphale), les
anomalies faciales telles que la fente labiale et la fente palatine, la microphtalmie,
le colobome (fissures) de l'iris et la dysplasie de la rétine. Les arcades sourciliéres sont amincies et
les fentes palpébrales habituellement inclinées. Les oreilles sont malformées et souvent bas
implantées. La surdité est fréquente. Des malformations du cuir chevelu et des fistules dermiques
sont également fréquentes. Des replis cutanés sur la nuque sont fréquents.

Un seul pli palmaire transversal, une polydactylie, des ongles étroits et hyperconvexes sont
¢galement fréquents. Dans prés de 80% des cas, il existe des anomalies cardiovasculaires
congénitales; la dextrocardie est fréquente. Les organes génitaux sont souvent anormaux dans les

deux sexes; cryptorchidie et anomalies scrotales chez les garcons et utérus bicorne chez les filles.
Les nourrissons font souvent des apnées. La déficience intellectuelle est sévere.!??

» Trisomie 8 en mosaique (syndrome de Warkany)
La trisomie 8 en mosaique, encore appelée le syndrome de Warkany, se définit par la présence d’un
chromosome 8 supplémentaire, uniquement dans certaines populations de cellules de 1’organisme
(trisomie en mosaique). Son incidence annuelle est comprise entre 1 cas pour 25 000 naissances et 1
cas pour 50 000 naissances. Les gar¢ons sont cinq fois plus touchés que les filles.!??
Cliniquement, cette trisomie provoque :

- Un retard mental modéré (QI entre 50 et 75) seulement dans certains cas ;

- Un comportement lent ;

- Une forme particuliére du visage : un front haut et saillant, le visage allongé, un nez large
et retroussé€, une grande bouche avec une lévre inférieure charnue et éversée, un petit menton en
retrait, des oreilles anormales avec un grand pavillon ;

- Une grande taille ;

- Des anomalies ostéo-articulaires en particulier au niveau des mains et des pieds (plis
palmaires et plantaires trés profonds), mais aussi de la colonne vertébrale ;

- Des anomalies des voies urinaires (40 % des cas) ;
- Des anomalies cardiaques (25 % des cas).

- La prise en charge des enfants atteints de la trisomie 8 en mosaique est pluridisciplinaire,
adaptée aux problémes spécifiques de I’enfant. Une chirurgie cardiaque peut étre proposée dans le
cas de certaines anomalies cardiaques. Si les malformations congénitales ne sont pas graves,
I’espérance de vie de ces enfants est normale et certains peuvent méme avoir des enfants.
Cependant, cette anomalie chromosomique pourrait prédisposer a certaines pathologies, telles que

- Les tumeurs de Wilms (tumeur maligne du rein) ;
- Des my¢lodysplasies (maladies de la moelle osseuse) ;

- Les leucémies my¢loides (cancers du sang).

» Le syndrome du X-fragile
Maladie liée au chromosome X, elle est la deuxieme cause de déficience intellectuelle génétique
apres la trisomie 21 et la premicre cause de déficience intellectuelle héréditaire. Elle touche 1 garcon
sur 1500 et 1 fille sur 2500.
Elle est nommée « X fragile » parce que la portion terminale du bras long du chromosome X
des sujets atteints se détache sur 10 a 40 % des métaphases (cf. glossaire) lors de I'é¢tude du
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caryotype : c'est le site fragile FRAXA du chromosome X qui est situ¢ en Xq27.3 ; la rupture
est favorisée par la culture préalable des cellules en milieu appauvri en acide folique.

L'anomalie responsable est liée a la présence d'une mutation située sur le bras court du
chromosome X.!4
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(Source : Wikipédia. Fragile X syndrome [Internet]. Wikipédia; 2006.)

Figure 21 : Localisation du géne Xq37.3 sur le chromosome X
v Tableau clinique
Il comporte :

- Dysmorphie faciale : macrocéphalie (cf. glossaire), visage long et étroit, front haut et bombé,
machoire proéminente, grandes oreilles décollées et bas implantées, lévre inférieure éversée,
incisives médianes de grandes tailles, strabisme fréquent.

- Macro-orchidie

- déficience intellectuelle constant chez le gargon, variable d'une famille a l'autre, d'un
individu a l'autre dans une méme famille (d'une intelligence subnormale a une débilité
profonde). La plupart des garcons atteints de 'affection ont un QI inférieur a 50.

- Troubles du comportement caractéristiques : instabilité¢, hyperactivit¢ (déménagent
tout), angoisse. Evitement du regard. Stéréotypie des mains : « battent des ailes ».
Difficultés a entrer en relation, conduites d'évitement. Plus rarement conduites antisociales
avec agressivité. Ce comportement bien particulier est souvent confondu avec un autisme.
Avec le temps, il se modifie et n'est plus reconnu chez I'adulte.

- Anomalies associées : scoliose, hyperlaxité ligamentaire, épilepsie fréquente!?’

Le test génétiques pour la répétition de CGG (expansions) du géne FMR utilisant la PCR et I’analyse
de southern blot est le diagnostic pour le syndrome de I’X-Fra et devrait étre proposé a toutes
personnes avec une déficience intellectuelle, des facultés intellectuelles limites, déficientes
intellectuelles et autistes. Le séquencage du géne FMRI1 devrait également étre considéré pour
exclure des délétions du géne, si une répétition normale de la séquence CGG est retrouvée!?S.

Le conseil génétique est recommandé pour toute la famille si une prémutation ou une mutation
complete de I’X-FRA est retrouvée, et toute la cascade d’examens devraient alors étre organisés pour
I’ensemble famille. Bien que le conseil génétique ne puisse €viter la survenue du syndrome de I’X
Fra, il est néanmoins important de proposer une information précise aux familles a risque, et
permettre une intervention appropriée dés la petite enfance.
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Figure 22 : Pourcentage d’enfants avec syndrome de 1’X-Fragile diagnostiqués ou traités

» La Phénylcétonurie (PCU)

L’exemple classique de maladie d’intoxication est celui de la phénylcétonurie (PCU) car la plus
commune des EIM(Les erreurs innées du métabolisme). Elle est caractérisée par un déficit mental
léger a sévere chez les patients non traités. Elle fut décrite pour la premiere fois par Asbjorn Folling
en 1934 a I’école de médecine de I’Université d’Oslo chez 2 enfants présentant une DI et une
présence d’acide phénylpyruvique dans les urines. Sa prévalence a une variabilité géographique
considérable. Elle est d’environ 1/10 000 naissances en Europe (1/17 000 en France ; 1/4 000 en
Turquie)'?’.

Cette affection est due au déficit d’une enzyme hépatique, la phénylalanine-4-hydroxylase (PAH),
qui catalyse la transformation de la phénylalanine contenue dans 1’alimentation en tyrosine. Les
dysfonctionnements de la PAH conduisent a une accumulation de phénylalanine dans I’organisme,
atteignant des niveaux toxiques en particulier dans le cerveau.

La relation entre I’apport de phénylalanine et la PCU fut soulignée pour la premiere fois, en 1954 par
le professeur allemand Horst Bickel. Il établit qu’un régime pauvre en phénylalanine chez une fillette
de 3 ans chez qui le diagnostic de phénylcétonurie avait ét¢ tardif, avait permis de normaliser le taux
sanguin de phénylalanine et d’améliorer la capacité mentale et I’état général de cette patiente'?®,
Depuis le début des années 1960, un dépistage systématique de la PCU est réalisé chez les nouveau-
nés grace au test de Guthrie (sur un nouveau-né de 3 jours), afin d’introduire un régime alimentaire
des les premiers jours de vie et d’éviter une détérioration mentale irréversible. Les enfants chez qui
le taux de phénylalanine est maintenu tout au long de leur vie, dans les normes conseillées, auront un
développement neurologique normal.

> Conseil génétique

La lutte contre les maladies génétiques doit €tre basée sur une stratégie intégrée et exhaustive
associant une prévention et un traitement optimaux par le biais de la sensibilisation communautaire,
du dépistage en population, du conseil génétique et de la possibilit¢ d’un diagnostic précoce. Les
services de génétique que I’on introduit pour lutter contre les maladies génétiques doivent servir de
base solide a partir de laquelle appliquer la technologie génétique a un éventail plus large de
problémes de santé publique.
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Le conseil génétique est défini comme un processus de communication qui s’occupe des problémes
humains associés a la présence ou au risque d’une maladie génétique dans une famille. Il permet
d’aider les patients a comprendre les données médicales, I’hérédité, les risques de récurrence et les
options disponibles, a choisir le plan d’action qui leur convient le plus et a gérer du mieux possible la
présence de la maladie et/ou le risque de récurrence.!'?

Pour un couple ayant un enfant (ou un feetus) trisomique: 1'étude du caryotype du cas index permet
de préciser l'origine de cette trisomie

Pour les X-FRA 1’étude des phénotypes permet diminué les risques de cette maladie héréditaire

11) PRISE EN CHARGE DE LA DEFICIENCE INTELLECTUELLE

» La prévention
Si nous ne possédons pas de médicament pour augmenter le QI, guérir un trouble envahissant du
développement ou développer spécifiquement le langage, si les traitements actuellement disponibles
sont essentiellement symptomatiques et psychopédagogiques, il serait erroné de ne pas mentionner,
au préalable, une foule d’intervenants prévenant certaines déficiences et apportant une contribution
essentielle. A savoir:
— les infirmiéres de santé publique ;
— les éducateurs de rue ;
— les assistantes sociales ;

— les centres contre les toxicomanies.

IL faut ensuite relever les énormes efforts de la préventologie, en particulier gynécologique péri- et
postnatale, qui a pu considérablement réduire certains types de handicaps:

— bilans avant la conception ;

— vaccins contre la rubéole ;

— détection d’une syphilis ;

— évitement de médicaments non indispensables ;

— simplification de traitements antiépileptiques ;

— prescription d’acide folique contre le non fermeture du tube neural ;

— détection d’une hypothyroidie.

Il en est de méme pour les suivis de grossesses a risques (poids, tension artérielle, etc., afin d’éviter

en particulier une éclampsie), la surveillance d’un diabéte gestationnel, la prévention de naissances
prématurées et la prise en charge d’accouchements pathologiques.
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La détection de trisomies et d’anomalies chromosomiques est également a souligner grace aux tests
sanguins, ultrasons. On mentionne enfin la réduction des souffrances fcetales, les interventions
précoces lors d’une dystocie, cas échéant, la pratique d’une césarienne, ainsi que la surveillance
obstétricale des parametres vitaux mére—enfant.

Bien que I’accouchement soit un acte physiologique, un certain nombre de mesures ont, entre autres,
fait chuter de manicre impressionnante la morbidité et la mortalité mere—enfant:

— lutte contre la douleur ;

— asepsie

— réanimation néonatale ;

— Intervention efficace contre une méningite de I’enfant ou une infection puerpérale de la mere ;
— maitrise de la coagulation tout comme celle des convulsions du nouveau-né ;

— Evacuation d’un hématome ;

— traitement rapide d’une hydrocéphalie, d’une hypoglycémie précoce ou d’un trouble calcique.

Les chorées apres ictere grave (par ex. dii a une incompatibilité Rhésus) sont ainsi devenues rares, de
meéme que les hypoxies péri- ou néonatales (enfant « bleu... »).

Comme pour la poliomy¢lite aigu€ ou d’autres épidémies catastrophiques, on a tendance a oublier les
ravages physiques et psychiques que causaient en amont toutes ces pathologies contre la majorité
desquelles ont, a I’heure actuelle, une action efficace.

D’autres processus morbides peuvent étre détectés et traités dans la période postnatale. On pense en
particulier a la phénylcétonurie '*°dont les conséquences peuvent étre prévenues par un régime
adéquat. Par analogie, des maladies ou syndromes neurométaboliques plus rares }!comme la
galactosémie sont ou seront accessibles a la biotechnologie par la production de I’enzyme manquant,
d’éventuelles cellules souches, etc.

Cela dit, il est évident que nombre de malformations (microcéphalie, agénésie du corps calleux), de
syndromes (troubles psychiatriques, épilepsies associées a une déficience intellectuelle) ou de
processus probablement multifactoriels (autisme) n’ont pas encore trouvé d’explications pertinentes,
si ce n’est une composante multigénique complexe ; ils ne sont pas encore accessibles a des
traitements étiologiques.

» Autre types de préventions
¢ Prévention primaire :

- L’ajout de I’iode a 1’alimentation favorise le développement sain du cerveau
- L’acide folique lors de la grossesse peut aider a prévenir certaines malformations

- Lutter contre la consommation d’alcool pendant la grossesse
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¢ Prévention secondaire :
- Réduire les effets de certains facteurs de risques.
e Prévention tertiaire :

- Améliorer le fonctionnement et la qualité de vie pour empécher I’aggravation de la
déficience

12.1 Prise en charge médicamenteuse
12.1.1 Introduction

Sous le diagnostic de « déficience intellectuelle » (DI) s’inscrit en réalit¢é un ensemble tres
hétérogene de troubles et de syndromes d’étiologies variées, dont la caractéristique commune est la
présence d’un trouble des fonctions cognitives et d’un retard adaptatif. La DI est un probléme de
santé publique important, de par sa prévalence, son évolution chronique et les nombreux troubles
associés (comorbidités) qui peuvent se présenter au cours de la vie des sujets atteints.
Les troubles psychiatriques sont plus difficilement diagnostiqués lorsque la déficience est
importante, car les sujets ont plus de mal a décrire leurs symptomes. Malgré une estimation élevée de
la prévalence, les troubles psychiatriques associés a la DI restent sous-diagnostiqués (Santosh et
Baird, 1999)'* et I’'usage des médicaments psychotropes reste mal défini et paradoxalement fréquent.
Ainsi, bien souvent en pratique, les patients avec DI sont polymédiqués, sans qu’une évaluation
précise des bénéfices et risques de cette polymédication n’ait été réalisés. Méme si les personnes
avec DI constituent une population clinique trés hétérogene, elles font I’objet du taux de prescription
de psychotropes le plus élevé (Matson et Shoemaker, 2011)!33.
La stratégie thérapeutique pour la prise en charge pharmacologique des troubles psychiatriques
associés se doit de prendre en compte les particularités de la DI. Beaucoup de questions se posent
lors de la mise en route d’un traitement médicamenteux (par exemple, quel est le traitement
médicamenteux optimal d’un épisode dépressif chez une personne déficiente ? Ou encore, quel
traitement proposer devant des troubles du comportement chez un adolescent avec une déficience
intellectuelle modérée ?). En effet, la difficulté est que ces questions renvoient aux caractéristiques
des troubles associés et aux critéres cliniques ainsi qu’aux outils disponibles pour les évaluer, ceux-ci
étant malheureusement encore peu connus. A titre d’illustration, la question du traitement
médicamenteux renvoie a celle de la physiopathologie des troubles psychiatriques lorsqu’ils sont
associés a la DI : un trouble dépressif chez une personne déficiente est-il du méme ordre que celui
chez un sujet sans déficience ? Comment évaluer I’état dépressif (et sa rémission ?) chez une
personne qui ne peut renseigner convenablement les échelles diagnostiques habituelles de la
dépression, ou qui ne peut exprimer son ressenti et ses pensées aussi clairement qu’un sujet sans
déficience ?

> Le constat d’une sur-prescription médicamenteuse
Dans une ¢tude longitudinale sur une période de 17 mois, Lott et coll. examinent les traitements
prescrits a 2 333 sujets avec DI a ’aide des registres de pharmacie issus de Medicaid!** . IIs notent
que 62 % des sujets de cet échantillon recoivent plus d’un traitement psychotrope, et que 36 % ont
plus de trois traitements psychotropes différents (Lott et coll., 2004)!%. Les traitements les plus
prescrits sont les anticonvulsivants (34 %, sans qu’on sache s’ils sont prescrits en raison d’une
¢épilepsie associée), les antipsychotiques (32 %), les antidépresseurs et les anxiolytiques
(respectivement 17 % et 12 %).
Dans une étude néerlandaise suivant la méme méthodologie, de Kuijper et coll. retrouvent, eux aussi,
un taux ¢élevé de prescription de neuroleptiques chez les sujets déficients intellectuels. Dans leur

¢chantillon de 2 373 sujets, environ 1/3 se voyait prescrire au moins un traitement neuroleptique.
R ——————
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Dans la majorité des cas (78 %), ce traitement est prescrit depuis plus de 10 ans, et dans environ 60
% des cas, la prescription est motivée par des troubles du comportement. Dans 22 % des cas
seulement, les neuroleptiques étaient prescrits en raison d’un trouble psychotique (de Kuijper et coll.,
2010)'%. Les auteurs concluent au décalage important entre les recommandations de prescriptions
établies par les guidelines néerlandais et 1’usage clinique courant, avec notamment une prescription
de neuroleptique essentiellement liée a la survenue de troubles du comportement, et cela sur une
durée supérieure a 10 ans.
En conséquence, on peut souligner la rareté des études portant spécifiquement sur la prise en charge
médicamenteuse des troubles psychiatriques chez les personnes avec DI, notamment en cas de
troubles anxieux (Senécal et coll., 2011)"37 ou de troubles de I’humeur (Hurley, 2006)'3%. Par ailleurs,
il est important de noter que les traitements psychotropes (et en premiére ligne les neuroleptiques)
prescrits chez les personnes avec DI, ne le sont pas directement en raison d’un trouble psychiatrique
comorbide clairement diagnostiqué, mais plutdt de manic¢re empirique et essentiellement face a des
comportements problémes, pour lesquels il n’est pas précisé de diagnostic psychiatrique clairement
établi (Dessibourg et Lambert, 2007)'%,

> Bonnes pratiques de prescription du traitement
D’une maniere générale, les traitements pharmacologiques psychotropes doivent étre proposés dans
une approche globale incluant un abord psychothérapeutique indispensable et la prise en compte des
facteurs de risque psychologiques, sociaux et environnementaux des sujets (OPEPS, 2006)'4°,
Les médicaments psychotropes recouvrent essentiellement les neuroleptiques, les antidépresseurs, les
thymorégulateurs, les anxiolytiques et les hypnotiques, ces deux derniers étant majoritairement
représentés par les benzodiazépines. Ces traitements pharmacologiques peuvent donner lieu a des
effets indésirables, et des interactions médicamenteuses. Le patient, sa famille, son représentant 1égal
ou sa personne de confiance, doivent recevoir une information précise afin d’améliorer la
compréhension du traitement et donc 1’observance et le suivi. Avant d’instaurer un traitement
pharmacologique, il est également indispensable d’obtenir le consentement éclairé du patient ou de
son représentant légal, de s’assurer de I’absence de contre-indication et d’évaluer le rapport bénéfice-
risque.

12.1.2 Les neuroleptiques

» Rispéridone
La rispéridone est un antipsychotique atypique (APA) du groupe des antagonistes de la sérotonine 5-
HT?2 et de la dopamine D2. Comparativement aux antipsychotiques de 1re génération, les APA ont la
méme efficacit¢ avec un profil plus acceptable
d’effets indésirables, ce qui a induit une utilisation nN-O
plus large de ces derniers comparativement aux I
antipsychotiques classiques. Les APA, la rispéridone 0 F
en particulier, sont utilisés couramment en pratique N
clinique pour traiter différents troubles du N |
comportement. La rispéridone bénéficie actuellement S
d’une autorisation dans différentes indications chez N" "CHs
les enfants et cela dans plusieurs pays. Aux FEtats-
Unis, la rispéridone a eu 1’autorisation de mise sur le
marché par la Food and Drug Administration (FDA) en 2006 pour le traitement de I’irritabilité chez

Figure 23 : structure chimique de rispéridone
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les enfants avec un trouble du spectre autistique (TSA) agés de 5 a 16 ans (Food and Drug
Administration, 2006)'!. La rispéridone n’a pas I’indication actuellement aux Etats-Unis dans le
traitement des troubles du comportement de I’enfant et de 1’adolescent avec une DI, mais la derniere
revue de littérature de la Cochrane Library mentionne qu’elle est fréquemment utilisée en pratique
clinique (Bezuidenhout et coll., 2012)'*? dans la population pédiatrique tout comme chez les adultes
(de Leon et coll., 2009)!'**. Au Royaume-Uni, la rispéridone a I’autorisation (EMC, 2010)'* chez les
enfants et adolescents de 5 a 18 ans avec DI pour un traitement symptomatique de 1’agressivité pour
une durée de 6 semaines maximum (Bezuidenhout et coll., 2012).

La rispéridone bénéficie du plus grand nombre d’études et de publications pour son utilisation chez
les enfants avec DI. Si I’on considére la tolérance et I’efficacité, dans cette population, la rispéridone
peut étre un traitement des troubles du comportement chez les enfants et adolescents et chez les
adultes.

Tableau 1: Classification des antipsychotiques selon leur action prédominante [Gervais,

Antipsychotiques de 1ere génération, dits classiques
Dénomination commune Spécialité Action
internationale (DCI) P
Halopéridol......................... HALDOL® tioroducti
Chlorpromazine.................. LARGACTIL® antl-productive
Zuclopenthixol..................... CLOPIXOL®
Loxaping........ccoeviiiniennnn, LOXAPAC® polyvalente
Amisulpride........................ SOLIAN®
Pipampérone...................... DIPIPERON®
Propériciazine..................... NEULEPTIL®
Lévomépromazine............... NOZINAN® sédative
Cyamémazine..................... TERCIAN® (+++)
Tiapride..............cooevinennn... TIAPRIDAL®

Antipsychotiques de 2nde génération, dits atypiques

Aripiprazole........................ ABILIFY®
Clozapine............cccceveienenann. LEPONEX® anti-productive
Rispéridone........................ RISPERDAL® et
Quiétapine.............covieen. XEROQUEL® anti-déficitaire
Olanzapine..........ccccceueuenn... ZYPREXA®

Pour éviter des syndromes extrapyramidaux secondaires aux antipsychotiques, a savoir
principalement la rigidité en roue dentée, les tremblements de repos, les dystonies et surtout les
dyskinésies (chez des patients autistes: étude de Campbell et al.1997'%), la clozapine (Léponex®) et
la quetiapine (Seroquel®) sont proposées. Le Léponex® est toutefois grevé d’un effet sédatif marqué
et surtout d’un danger significatif de granulocytopénie (3%), voire d’agranulocytose (0,7 %), d’ou
I’absolue nécessité de contrdles sanguins réguliers. On surveille également les fonctions cardiaques,
rénales et digestives. Le Seroquel®, qui a moins d’effets collatéraux, semble un peumoins efficace
mais il est souvent sous-dosé.

> Autres antipsychotiques
* Enfants et adolescents
Les données sont plus nombreuses pour cette tranche d’age. Ainsi, un RCT (effectué sur 8 semaines,
chez 11 enfants de 6 a 14 ans) a montré une efficacité de 1’olanzapine supérieure au placebo
(Hollander et coll., 2006)!%® pour traiter I’hyperactivité et I’irritabilité liées aux troubles du
comportement chez les enfants et adolescents avec DI. La survenue d’une prise de poids importante
(environ 3,4 kg) était cependant fréquente. Les mémes conclusions ont ét¢ retrouvées par 1’équipe de
Handen (Handen et Hardan, 2006).

e
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Une revue de la littérature sur I’utilisation de D’aripiprazole a souligné le manque de données
disponibles sur cette molécule chez les sujets avec DI (Deb et coll., 2014), les seuls RCT disponibles
concernant le traitement de I’impulsivité et de I’agressivité chez des enfants et des adolescents avec
TSA associé¢ a une DI (Oliver et Richards, 2010). Deux RCT (effectués sur 8 semaines, chez des
enfants de 6-17 ans avec TSA et DI), I'un sur 218 sujets (Marcus et coll., 2009) et I’autre sur 98
sujets (Owen et coll.,, 2009), ont montré¢ une efficacit¢ de 1’aripiprazole supérieure au placebo
(échelles ABC et CGI) pour réduire des comportements auto-agressifs, hétéro-agressifs et
I’irritabilité (Périsse et coll., 2012 ; Deb et coll., 2014). Une étude prospective ouverte (faite sur 14
semaines, chez 25 enfants de 5-17 ans) a montré 1’efficacité de 1’aripiprazole (échelles ABC et CGI)
sur Pirritabilité, I’auto-et hétéro-agressivité avec 88 % de patients avec DI répondeurs (Stigler et coll.,
2009).

La quétiapine, le zuclopenthixol et la ziprazidone n’ont fait en revanche 1’objet d’aucun RCT dans
cette indication chez les enfants et adolescents (Héssler et Reis, 2010). Deux études de cas suggerent
I’efficacité¢ du zuclopenthixol sur la réduction de I’agressivité, de I’hyperactivité et de I’'impulsivité
avec peu d’effets indésirables. Ces études portaient sur 71 enfants (3-20 ans) (Heinz, 1967) et 15
enfants (age moyen 12 ans) (Spivak et coll., 2001) avec DI, avec des doses de zuclopenthixol de 6 a
16 mg/j en moyenne.'#

e Adulte

On ne dispose pas de RCT pour la quétiapine, la ziprazidone, 1’olanzapine et I’aripiprazole dans
I’indication du traitement des troubles du comportement chez les adultes avec DI (Hissler et Reis,
2010)148

Des études de cas sont publiées sur de petits échantillons (Deb et Unwin, 2007)'%. Quelques RCT
ont étudié I’efficacité du zuclopenthixol dans les troubles du comportement de 1’adulte, mais d’apres
le rapport de la Cochrane Library de 2004, les publications antérieures a 1999 ne permettent pas
d’établir de recommandations

12.1.3 Les antidépresseurs
» inhibiteurs sélectifs de la recapture de sérotonine (ISRS)

Dans la mesure ou les ISRS ont montré leur efficacité pour traiter les comportements auto-agressifs
chez les patients avec un TOC (Antochi et coll., 2003)!*°, des auteurs se sont intéressés a leur
indication dans le traitement des troubles du comportement chez les sujets avec DI. Néanmoins, il
n’est pas encore possible d’émettre de recommandations sur 1'usage des ISRS chez les enfants et
adolescents avec DI car la plupart des ISRS comme la sertraline, citalopram/escitalopram et la
paroxétine, n’ont pas été suffisamment étudiés dans cette indication. On peut indiquer la possibilité
d’une efficacité de la fluoxétine, pour traiter les comportements auto-agressifs et I’impulsivité chez
les enfants avec DI (Aman et coll., 1999)!5!. Chez les enfants autistes avec DI, une étude randomisée
controlée en double aveugle évaluant [’efficacit¢ de la fluvoxamine a montré une réduction
significative des comportements stéréotypés (échelle CGI), parallelement a 1’amélioration
significative des capacités socio-communicatives. Néanmoins, 1’efficacité était moindre que chez les
adultes (Handen et Gilchrist, 2006)'32,

Chez les adultes, la fluoxétine et la paroxétine sont recommandées dans la prise en charge de 1’auto-
agressivité (Hassler et Reis, 2010). Une revue de 2007 étudiant 1’effet des ISRS sur 1’amélioration
des troubles du comportement chez 1’adulte avec DI (auto- et hétéro-agressivité) conclut a leur
efficacité dans cette indication avec des conclusions limitées du fait de 1’hétérogénéité des résultats
des différentes études. Dans cette méme revue, I’efficacité des antidépresseurs tricycliques
(clomipramine) n’est pas confirmée (Sohanpal et coll., 2007).
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Tableau 2:Mode d'action des antidépresseurs [Gervais, Talbert, Willoquet, 2013]

Famille Molécule Mode d’action

” Inhibition sélective de la recapture de la
ilr?h?)?t:urs ,F:)E rg;:;':s Eggg Z(gg@ sérotonine (5-HT). Le neuromédiateur va rester

e . dans la fente synaptique ou sa concentration
f:éch::tlzi:z;ala Eﬁ:ﬁ;g?ggggggkﬁé@ intrasynaptique sera augmentée. La libération

: : : de 5-HT est ainsi régulée et permet d’assurer
sérotonine
Sertraline ZOLOFT® la transmission de l'influx nerveux.

12.1.4 Régulateurs de I’humeur et antiépileptiques

Le lithium est contre-indiqué chez 1’enfant de moins de 12 ans et chez le sujet avec DI, en raison
d’effets indésirables séveres (hypothyroidie, polydipsie, polyurie, diabéte insipide, troubles de la
conduction cardiaque) (Antochi et coll., 2003)!'3.11 n’y a pas eu d’études menées chez I’adulte avec
DI sur I’effet du lithium dans les troubles du comportement.

L’acide valproique et le divalproate de sodium, largement étudiés pour traiter 1’épilepsie chez les
enfants et les adultes avec DI, semblent utilisables pour traiter I’auto- et hétéro-agressivité dans cette
population (Héssler et Reis, 2010)!3* Des effets indésirables rares mais graves nécessitent une
surveillance rapprochée et réguliére.

Il n’y a quasiment pas de données disponibles sur ['usage de la carbamazépine dans le traitement des
comportements disruptifs chez I’enfant et 1’adulte avec DI.

Selon la revue de Deb et Unwin (2007)!5%, le topiramate utilisé chez 1’adulte avec DI améliore
significativement les comportements auto- et hétéro-agressifs, mais son usage est limité par le risque

d’acidose métabolique rénale (Shiber, 2010)'%.
Tableau 3:Mode d’action des médicaments antiépileptiques

Dénomination

commune Spécialité Action

internationale

catproate de sodium .. | D= HNES | inhibition de I'enzyme de dégradation du GABA, d'ou

onazepam.............. RIVOTRIL® renforcement de I'action protectrice du GABA

Diazepam ................. VALIUM® '
Blocage des canaux sodiques voltage-dépendants,

Lamotrigine ............... LAMICTAL® d’ou une inhibition de I'excitation neuronale
excessive.

Carbamazepine ......... TEGRETOL® | Agit selon ces deux procédés.

12.1.5 Antagonistes des opioides

Plusieurs RCT ont montré que la naltrexone est efficace pour traiter 1I’hyperactivité, I’'impulsivité et
les comportements agressifs, en particulier chez les enfants (ElChaar et coll., 2006)">7. Chez les
adultes avec DI, la naltrexone serait également efficace pour réduire les comportements auto-
agressifs'>®, mais les traitements doivent étre de courte durée.!” Cependant, une revue de
la Cochrane Library indique que les résultats des études contrdlées publiées ne permettent pas de
conclure a la supériorité de la naltrexone par rapport au placebo dans le traitement des
comportements auto-agressifs chez les sujets avec DI et que des données supplémentaires sont
nécessaires!'®,

12.1.6 Troubles bipolaires

Le traitement du trouble bipolaire est complexe. Les anticonvulsivants sont fréquemment utilisés
chez les adultes typiques ayant un trouble bipolaire que ce soit en traitement de fond ou en traitement
des phases aigués (maniaques ou dépressives) (Reinares et coll., 2013)!6!. Chez les personnes avec
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DI, une symptomatologie dépressive peut étre intriquée a des signes d’épilepsie dont la prévalence
est importante dans la DI. Pour cette raison, il est important de souligner 1’effet thymorégulateur de
certains anticonvulsivants. Ainsi, Leunissen et coll. (2011), dans une étude rétrospective sur les
traitements d’adultes avec DI institutionnalisés, retrouvent une dose significativement moins
importante d’antidépresseurs et moins de prescriptions d’anxiolytiques chez les sujets traités par
antiépileptiques connus pour avoir un effet thymorégulateur (carbamazépine, acide valproique et
lamotrigine notamment). D’autres antiépileptiques en revanche sont connus pour leur effet délétere
sur I’humeur et le comportement (gabapentin, pregabalin, topiramate et levetiracetam) (Leunissen et
coll., 2011).162

Notre recherche bibliographique s’étant limitée aux traitements pharmacologiques dans la DI, nous
n’avons pas effectué de recherche approfondie sur 1’'usage dans cette population de
I’electroconvulsivothérapie (ECT). On peut tout de méme citer 1’étude rétrospective de Reinblatt et
coll. en 2004163, effectuée sur 20 patients avec un trouble psychiatrique associé a une DI. Cette étude
retrouve avec I’ECT une amélioration clinique des patients qui ont un trouble de I’humeur (N = 12)
mais aussi ceux ayant un trouble psychotique (N = 6) ou un trouble explosif intermittent (N = 2), les
criteres de jugement étant I’amélioration a 1’échelle ABC (Aberrant Behaviour Checklist) et a la CGI
(Clinical Global Impression). Cependant, I’ECT reste un traitement « stigmatisé » dont 1’'usage chez
les sujets avec DI, adultes ou mineurs, est mal codifié (Wachtel et coll., 2013)'64,

S’il existe plusieurs revues de la littérature sur la prise en charge médicamenteuse du trouble
bipolaire chez I’enfant et I’adolescent (Kowatch et coll.,, 2005)'%, cette littérature est quasi
inexistante concernant les enfants et adolescents avec DI avec un seul article publi¢ (Gutkovich et
Carlson, 2009)'6°.

12.1.7 Troubles anxieux

Nous n’avons retrouvé sur cet aspect que 6 articles publiés entre 2004 et 2014 parmi lesquelles deux
¢tudes de cas. Un élargissement des critéres de recherche permet de retrouver 173 articles parmi
lesquels 4 seulement abordent spécifiquement la prise en charge pharmacologique des troubles
anxieux. Il y a donc un manque cruel d’études controlées concernant le traitement des troubles
anxieux chez les sujets avec DI.

Un ouvrage paru en 2012 recense les études de cas réalisées ces vingt derniéres années (Gentile et
Gillig, 2012). On peut citer en exemple une étude de cas évoquant les bénéfices d’un traitement
combinant la sertraline, le clonazepam et la thérapie cognitivo-comportementale chez un sujet avec
DI et un trouble panique. Dans une autre étude de cas, un patient avec DI présente une amélioration
des symptomes de son trouble panique apres administration de paroxetine et de clonazepam.

Il n’existe pas a notre connaissance d’étude randomisée contrdlée en double aveugle sur le traitement
pharmacologique des troubles anxieux dans la DI. En I’absence de données fiables dans cette
population, les traitements suivent les mémes protocoles que chez les personnes sans DI. D’une
maniere générale, les traitements de premiere intention sont les ISRS, les tricycliques devant étre
utilisés en seconde intention. Enfin, une attention particuliére doit étre portée a [’usage des
benzodiazépines, qui, méme si elles ne sont pas contre-indiquées chez les sujets avec DI, sont a
utiliser avec précaution, du fait des effets indésirables cognitifs non négligeables (Gentile et Gillig,
2012)167,

Concernant la prise en charge du syndrome de stress post-traumatique (ESPT) chez les sujets avec
DI, une revue de la littérature réalisée par Mevissen en 2010 retrouve cinq études (études de cas
ou case series) mettant en évidence un effet positif d’une prise en charge psychothérapeutique et trois
autres qui insistent sur I’importance d’une approche multidisciplinaire incluant I’utilisation possible
de traitements pharmacologiques (Mevissen et de Jongh, 2010)'%, Chez I’adulte, les antidépresseurs
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ISRS semblent pouvoir étre utilisés en cas de dépression associée, méme si encore le niveau de

preuve est faible pour les sujets avec DI (McCarthy, 2001)!%.
Tableau 4: Les deux grandes familles d'anxiolytiques

Famille

G Benzodiazépine Antihistaminique
chimique

Benzodiazépine a ; vie longue
Clobazam : URBANYL®
Clorazépate : TRANXENE®
Nordazépam : NORDAZ®
Diazépam : VALIUM®
Prazépam : LYSANXIA®
Benzodiazépine a /s vie courte et
Iintermédiaire

Alprazolam : XANAXe
Bromazépam : LEXOMILe
Lorazépam : TEMESTAe
Oxazépam : SERESTAe

Molécules Hydroxyzine : ATARAX®

Anxiolytique
Sédatif a forte dose Anxiolytique
Myorelaxant Sédatif

Anticonvulsivant

Propriétés

Antagoniste des récepteurs

Mode d’action Agoniste des récepteurs GABA . . .
histaminergiques H1

Action immédiate
Avantages Efficacité constante
Sédation (si effet recherché)

Pas de risque de dépendance
Sédation (si effet recherché)

Risque de dépendance
Inconvénients Troubles mnésiques possibles
Sédation

Efficacité moins constante
Sédation

12.1.8 Troubles du sommeil

Les troubles du sommeil sont plus fréquemment retrouvés chez les personnes avec DI qu’en
population générale. Les estimations de prévalence varient entre 13 % et 86 %, ce qui peut
s’expliquer par les variations dans 1’dge des individus, les outils diagnostiques et les définitions
utilisés (van de Wouw et coll., 2012)!7°, 1l est souvent difficile pour les personnes avec DI de
signaler leurs troubles du sommeil, ce qui en complique le dépistage et le traitement. Les études sur
les troubles du sommeil chez les personnes avec DI incluent majoritairement des enfants tandis que
les études chez les non déficients incluent surtout des adultes. Notons aussi que les études effectuées
dans des populations avec DI, portent le plus souvent sur de petits effectifs.

Les mesures d’hygiéne du sommeil, les modifications environnementales et les programmes
comportementaux sont indiqués, en premiere intention, pour traiter les troubles du sommeil. Les
réponses aux thérapies comportementales sont variables mais ont souvent un succes limité chez les
personnes avec DI. Pendant longtemps les hypnotiques et les sédatifs (antihistaminiques,
benzodiazépines) ont été utilisés pour traiter les troubles du sommeil ne répondant pas aux mesures
comportementales mais leur utilisation peut entrainer des effets secondaires et une tolérance (Phillips
et Appleton, 2004)!7!. Aujourd’hui, la mélatonine est de plus en plus utilisée chez les personnes avec
DI surtout chez les enfants et les adolescents. En effet, de plus en plus d’arguments suggerent que les
troubles du sommeil sont associés a une incapacité a synchroniser le systeme a 1’origine du cycle
veille-sommeil avec I’environnement, ceci résultant d’une anomalie de sécrétion de la mélatonine.
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La prévalence des troubles du rythme circadien apparait en effet plus élevée chez les personnes avec
DI qu’en population générale (Sajith et Clarke, 2007)!72.
Tableau 5: Classification des hypnotiques

Dénomination
Famille chimique commune Spécialité
internationale
Benzodiazépine Loprazolam ............ HAVLANE®
C Zopiclone ............... IMOVANE®
AEIREE EE8 DORERE EEEPEE Zolpidem ... STILNOX®
Antihistaminiques H1 Alimémazine ............ THERALENE®

12.1.9 Alzheimer Précoce

Pour ce qui est de la maladie d’Alzheimer, que I’on observe fréquemment de maniére précoce chez
les personnes trisomiques a partir de 40 ans, on envisage parfois les inhibiteurs du cholinestérase:

— donépézil (Aricept®) ;

— rivastigmine (Exelon®) ;

— galantimine (Reminyl®).

Des auteurs japonais (Kondoh et al. 2005)!7® proposent des demi-doses et une trés lente titration, en
raison des effets secondaires par rapport a la population Agée habituelle.!’ estiment que les
interventions psychosociales sont au premier plan et que le bénéfice de ces molécules reste modeste.
Par ailleurs, elles n’apportent pas d’amélioration neuropsychologique chez la personne déficiente
mentale non démente, en particulier pour ce qui concerne les performances phasiques'”> Une
alternative actuelle contre maladie d’Alzheimer est la mémantine (Ebixa®, Axura®) qui n’a
toutefois pas été investiguée dans le domaine de la déficience.

12.1.10 Divers

D’autres problémes courants sont accessibles a des traitements symptomatiques, a savoir:

— D’énurésie nocturne (restriction hydrique vespérale, rééducation cognitivo-comportementale,
imipramine (Tofranil®), en sus d’une de 1’éventuelle desmopressine: Minirin®) ;

— I’hyperactivité de la vessie (oxybutynine — Ditropan® ; toltérodine — Detrusitol®) ;

— la constipation (diététique, hydratation, laxatifs doux) ;

— les troubles hormonaux (substitution thyroidienne, hormones sexuelles, par ex. dans un syndrome
de Turner).

Sans parler d’une obésité primaire chez certains enfants trisomiques ou secondaire chez des
personnes sous neuroleptiques. On est attentif aux infections particulieérement fréquentes dans un
syndrome de Down, probablement dues a un trouble immunitaire associé.

En résumé, il n’existe pas, pour I’heure, de traitement étiologique contre la plupart des déficiences
mais les outils susmentionnés, quoique trés imparfaits et grevés d’effets indésirables, permettront des
traitements symptomatiques appréciables. Des recherches concernant les substitutions enzymatiques
spécifiques, les cellules souches et les micro-ARN sont en cours. Dans I'immédiat, les mesures
psychoéducatives restent au centre de ce que I’on peut proposer de mieux afin d’améliorer la qualité
de vie, la dignité, I’acquisition des connaissances et ’insertion de ces personnes.!’®
que d’une obésité

Tableau 6: Eléments cliniques permettant de distinguer une obésité syndromi

Genes de susceptibilité Genes de la maladie
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[Fenvironnoment [ ]
Début de I’obésité [ A tout age Précoce (<6 ans)

Evolution de I’IMC [ Augmentation a tout age Rebond et/ou dépassement couloir pour
l'age trés précoce

Troubles du +/- +++

comportement (obsession alimentaire, impulsivité,
alimentaire intolérance a la restriction)
Troubles du Variable en fonction de 1’étiologie +++

comportement de la déficience

Retard statural fréquent

Anomalies Rares Fréquentes
endocriniennes Déficit somatotrope, hypogonadisme,
hypothyroidie

Comorbidités Secondaires a 1’obésité¢ (HTA, Secondaires a 1’obésité

associées diabete, apnées du sommeil) (HTA, diabéte, apnées du sommeil) +
autres atteintes syndromiques,
(scoliose, malformations, déficits
sensoriels)

L’obésité est liée a I’environnement (elle (| Il convient de rechercher une forme rare
est d’origine polygénique) donc ne d’obésité génétique (syndromique ou
nécessite pas de recherche génétique monogénique)

mais il convient de rechercher une

cause génétique a la déficience

intellectuelle

12.2 Prise en charge non médicamenteuse
Le traitement et les besoins en soutien dépendent des compétences sociales et intellectuelles. Le
recours a un programme d'intervention précoce au cours de la premiere année peut prévenir ou
diminuer la gravité¢ d’une déficience due a une pathologie périnatale. On doit établir des méthodes
réalistes pour la prise en charge de l'enfant.

Le soutien et les conseils a la famille sont d'une importance cruciale. Dés que le diagnostic de
déficience intellectuel est confirmé ou fortement suspecté, les parents doivent en étre informés et
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bénéficier d'un temps suffisant pour discuter des causes, des conséquences, du pronostic, de
I'éducation et de la prise en charge de leur enfant; il est important aussi qu'ils tiennent compte des
risques pronostiques connus pour contre-balancer des prophéties trop pessimistes qui risqueraient, en
n'attendant pas assez de l'enfant, d'obérer davantage son avenir fonctionnel. Un accompagnement
attentif est essentiel pour une bonne adaptation familiale. Lorsque le médecin de famille ne peut
assurer le role de coordinateur et de conseiller, 1'enfant et sa famille doivent étre adressés a un centre
comportant une équipe pluridisciplinaire qui évalue et prend en charge les enfants atteints de
déficiences intellectuel; cependant, le médecin de famille doit fournir des soins médicaux et conseils
continus

12.2.1 Psychothérapie

Il est évident qu’une psychanalyse est particulicrement difficile chez des personnes moyennement ou
profondément déficient ayant des capacités introspectives parfois limitées, ainsi qu’une expression
verbale amoindrie, voire nulle. Les psychothérapeutes ont toutefois un role important a jouer dans de
multiples situations.

Pres de 40 % des jeunes personnes ayant une déficience mentale souffrent de troubles psychiatriques

177

associés'’’. Dans la pratique, une approche cognitivo-comportementale adaptée aux personnes

déficientes est le plus souvent pratiquée.

Un langage simplifié, I’utilisation de matériel visuel ainsi qu’une attitude relativement directive sont
des adaptations nécessaires a cette population'’®. Parfois, le soutien est délégué aux équipes
éducatives elles-mémes, plus proche des personnes déficient dans leur quotidien, que ce soit d’un
point de vue verbal ou psychomoteur'”. Cela nécessite une dualité psychothérapeutes pédagogues,
une formation permanente et réciproque. Des groupes de type Balint sont également appréciés.
L’aide aux familles joue un réle décisif. Les familles ne sont pas des réceptacles de décisions prises
par les professionnels. Pour qu’elles soient cothérapeutes, elles ont besoin d’étre entendues,
comprises, valorisées. En retour, il n’est pas rare que des suggestions ou des remarques soient d’une
justesse exemplaire et qu’elles permettent de rebondir dans des situations difficiles.
Autres interventions sont monnaie courante. Un certain nombre d’étapes cruciales sont susceptibles
d’étre soutenues par I’équipe psychopédagogique:

- acceptation d’un diagnostic ;
- passage a I’adolescence ;
- orientation scolaire et professionnelle ;
- autonomisation du jeune adulte;
- rupture lors d’une hospitalisation ;
- entrée précoce en sénescence de la personne trisomique ;
- déces.
12.2.2 Psychomotricité
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Elle met en jeu la relation a soi (connaissance de ce que 1’on pergoit de son propre corps), la relation
a autrui (limites par rapport a I’autre) et la relation a I’environnement (dans le temps et I’espace).

La psychomotricité favorise I’émergence d’un langage émotionnel et corporel, donne a la personne
des outils pour découvrir sa corporalité, son tonus, son expressivité. Elle contribue a structurer sa
personnalité.

Grace a des cordes, balles, cerceaux, cubes en mousse mais également grice a une meilleure
organisation spatiotemporelle ainsi qu’a des stimulis audiovisuels et tactiles, elle fertilise sa
créativité et son imaginaire, une image positive de soi et de ses pairs.

Cette quéte d’autonomie s’inscrit dans un processus de maturation perceptivo-motrice.

Par des canaux ludiques, la psychomotricité met en exergue le plaisir du mouvement, libére tensions
et angoisses et, au-dela d’une maitrise de 1’obstacle, valorise la détente et |’apaisement.
La sémiologie corporelle de I’autisme et du syndrome d’ Asperger est curieusement peu intégrée dans
les criteres classiques du diagnostic. On décrit néanmoins chez ces personnes une hypotonie modérée,
une alternance d’apathie et d’hyperkinésie, un retard d’anticipation des ajustements posturaux, une
maladresse globale dans les jeux et gestes quotidiens, une coordination précaire des membres, une
marche sur la pointe des pieds, des mouvements stéréotypés, une autostimulation, voire des épisodes
d’auto-agression.

Au niveau sensoriel, on peut observer une hyperacousie aux bruits alors que la reconnaissance
verbale est limitée, une focalisation sur certaines brillances ou reflets, un flairage olfactif, des
hyperesthésies (par exemple chez le coiffeur, lors du brossage des dents), bien que certains appuis
prolongés paraissent paradoxalement peu douloureux.

La psychomotricité propose une modulation du tonus, une meilleure appropriation du schéma
corporel, une canalisation et un filtrage de I’environnement sensoriel, une facilitation de la
communication et de la socialisation par I’intégration dans un groupe d’abord restreint puis élargi.
Par la pratique de I’hippothérapie (poney) et de la danse mais aussi par la voile ou le vélo, elle
développe la coordination axiale et celle des membres.

L’empathie joue bien entendu un rdéle important pour encourager, dirigé, renforcé, mais on sait
qu’elle doit étre aussi « ajustée » selon les diagnostics. Il est intéressant de noter, par exemple, que
les personnes souffrant d’un syndrome d’Asperger, bénéficieraient plutét d’une communication a
tonalité émotionnelle basse.

Force est de constater qu’un programme pour personnes polyhandicapées est trés différent de celui
pour un patient présentant un trouble envahissant du développement, des bégaiements incoercibles
ou un syndrome de Gilles de la Tourette.

« La psychomotricité a acquis ses lettres de noblesse dans le champ des activités intellectuelles ; a ce
titre, elle fait partie intégrante de ’arsenal des moyens disponibles (...). Il s’agit toutefois d’une
forme de thérapie qui s’inseére dans le cadre global de I’intervention aupres des personnes déficientes
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» (Lambert, in: Dessibourg et Lambert 2007'%° p. 162). Des recherches permettront de mieux valider
encore telle ou telle intervention. Cela, en fonction de diagnostics neuro-psychopédagogiques précis.

12.2.3 Musicothérapie

Il en est de méme pour la musicothérapie a laquelle la psychomotricité fait d’ailleurs parfois appel.
Pour éviter des confusions, soulignons le fait qu’il ne s’agit pas de lecons de musique. Elle utilise par
contre, dans une perspective éducationnelle, les sons, mélodies, bruits et silences susceptibles de
stimuler la perception de ses propres émotions, de lever des inhibitions, de renforcer la maitrise de
soi et la coordination, de développer I’improvisation et le dialogue non verbal avec les autres.
Basé sur le plaisir, ce kaléidoscope favorise en effet son propre ressenti, mais €galement et peut-étre
surtout, les interactions avec autrui. Les éléments sonores sont avant tout dialogue, médiation et font
partie de processus sensoriels importants dans la communication.

Par ses choix mélodiques en fonction des déficient, par une intégration psychomotrice des rythmes,
par une assimilation progressive a la dynamique de groupe, la musicothérapie trouve des stratégies
spécifiques, notamment pour les personnes atteintes d’un trouble envahissant du développement chez
lesquelles les aptitudes auditives posent davantage de problémes que les compétences visuospatiales.
A T’opposé, dans ce domaine de la déficience, on sait que les patients atteints d’un syndrome de
Williams ont des facultés musicales étonnantes. La musicothérapie peut alors développer cette
émergence, non pas au détriment d’autres mais comme une compétence valorisant la personne et lui
donnant une chance supplémentaire d’intégration sociale. Encore faut-il que le diagnostic médical ne
reste pas enfoui dans un dossier sous le sceau du secret professionnel et encore faut-il que la
musicothérapeute ait re¢u des informations et des indications ciblées. Par la suite, 1’équipe
psychopédagogique prend le relais pour prolonger ces effets thérapeutiques dans le quotidien du
patient.

Pour DI profonde :

La déficience intellectuelle profonde est un handicap mental ou la sphére cognitive se retrouve
considérablement altérée. Les cognitions sociales sont défaillantes et d’autres atteintes cognitives
sont présentes, comme des difficultés au niveau de I’attention et de la mémoire. La musique peut
jouer un roéle fondamental dans le lien a construire avec ces personnes. Avec ce public, la
musicothérapie apparait comme un excellent médiateur pour développer et favoriser la relation et la
communication a ’autre, maintenir un lien social. Plus qu’un simple objectif de socialisation, c’est
tout un changement qui s’opere aux niveaux des capacités cognitives de la personne. Cette
amélioration des capacités cognitives est possible grace la plasticité cérébrale et a ’impact qu’a la
musique sur le cerveau. La musicothérapie a un role a jouer dans la remédiation cognitive (ou
stimulation cognitive) aupres de personnes atteintes d’une déficience intellectuelle profonde afin de
leur apporter un quotidien plus riche en relation et en autonomie '8!

Les bienfaits de musicothérapies
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Les bienfaits de la musicothérapie dans 1’accompagnement des personnes souffrant de déficience
mentale sont multiples et varient selon les patients :

- Amélioration des habiletés communicationnelles.

- Amélioration de I’attention et de la concentration.

- Diminution du stress, des comportements inadaptés et de 1 ‘agressivité.

- Repére temporel : la musique permet de structurer le temps. Par exemple pour indiquer la fin
d’une séance, une musique spécifique et toujours identique sera utilisée.

- Faciliter les échanges : 1a musique favorise 1’expression de soi et les interactions avec autrui.

Il existe plusieurs formes de musicothérapie et de nombreuses techniques qui varient en fonction
des musicothérapeutes et de la situation de santé du patient. Si vous souhaitez utiliser la musique de
maniére thérapeutique, nous vous conseillons de vous adresser a un professionnel qui mettra en place
une thérapie en fonction de vos besoins.

12.2.4 Kinésithérapie

Définition La kinésithérapie signifie traitement par le mouvement. Elle agit au niveau musculaire et
articulaire. Les techniques sont utilisées dans le but de la rééducation du mouvement et ainsi que de
la posture de la personne.

La kinésithérapie (appelée physiothérapie dans certains pays francophones) est au centre de la prise
en charge somatique, notamment pour certains polyhandicaps et infirmités motrices cérébrales. D’un
point de vue pratique, on pense en premier lieu a la spasticité, aux multiples problémes d’ataxie et de
coordination des membres, a la prévention des scolioses, a la réadaptation aprés opérations pour
pieds bots, luxations des hanches, interventions rachidiennes ou autres opérations orthopédiques. Elle
est également active dans la rééducation aprés des traumatismes, dans ’utilisation correcte des
ortheses, I’antalgie et la prise en charge spécifique de myopathies ou de syndromes médullaires (par
exemple en cas de spina-bifida).

On ne détaille pas ici les nombreuses techniques disponibles si ce n’est pour souligner, dans le
domaine de la déficience, un continuum avec la psychomotricité et I’intégration sensorielle valorisée
dans des méthodes bien connues, de type Bobath (1970)'*2. On reléve encore I’importance de la
relaxation, voire de la sophrologie ou d’autres méthodes similaires.

Les indications a la kinésithérapie sont donc fréquentes dans le domaine de la déficience. Elles
doivent survenir a la suite d’une démarche médicale rigoureuse, ce qui n’est pas toujours la régle
dans la pratique ; combien de fois avons-nous vu des ordonnances mentionnant, en tout et pour tout,
le nom du patient et le nombre de séances désirées. Le but a atteindre, les moyens a mettre en ceuvre,
un dialogue a propos des techniques et possibilités connexes ainsi que des bilans intermédiaires font
partie intégrante du processus de réhabilitation, non seulement entre le kinésithérapeute et le médecin,
mais également avec les collégues psychologues, les orthophonistes et les éducateurs spécialisés. Ces
derniers surveillent les postures, encouragent a poursuivre les exercices prescrits, valorisent la prise
en charge, stimulent la marche et inscrivent les diverses améliorations dans un projet global.
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12.2.5 Ergothérapie

L’ergothérapie est une profession centrée sur le développement et le maintien de la capacité¢ d’agir
des personnes. Elle contribue a I’amélioration de la santé et de la qualité de la vie. Elle facilite la
participation a la société en permettant de prendre part aux activités quotidiennes.!?

Elle se concentre sur des activités manuelles et sur les capacités du sujet dans la vie quotidienne
(toilette, repas, déplacements). L’ergothérapie n’est donc pas uniquement une prise en charge en
atelier mais s’inscrit dans une relation thérapeutique ou le plaisir, la concentration, des stratégies
d’action visant a renforcer I’autonomie du sujet dans son environnement ont une place cardinale.
Dans le cadre d’un soutien global, 1’ergothérapie vise €¢galement a la maitrise de comportements «
perdants », a la gestion de frustrations si fréquentes sur la route d’une personne déficients, a la
valorisation de ses compétences.
Des bilans ergothérapeutiques a domicile chez des personnes relativement autonomes qui vivent en
appartement communautaire ou dans des studios « protégés » sont trés appréciés. Les besoins
spéciaux sont ainsi évalués de manicre fonctionnelle et éminemment individuelle, en fonction des
handicaps signalés par le médecin, du contexte psychologique et du suivi éducationnel. Cette
démarche concerne particuliérement des personnes déficientes adultes. Notons ici que le mot «
¢ducation », si intimement li¢ a la pédiatrie dans la langue francaise, a une signification plus large,
dans le sens d’une formation permanente tout au long de la vie, chez nos collégues anglo-saxons.

12.2.6 Télétheéses

Le monde des télétheses est sans doute 1’un des plus fascinants a 1’heure actuelle. 11 bénéficie de
multiples innovations technologiques et en particulier de I’essor actuel de I’informatique. Par
télétheése, 1’on entend un appareil ou une combinaison de modules électroniques effectuant des taches
plus ou moins complexes, soulageant la vie quotidienne des personnes déficients (ouverture d’une
porte, d’une fenétre, de lampes, radio, stéréo, téléphone) ou leur donnant la possibilité¢ d’effectuer
certaines taches (tourneur de pages, assistance a 1’écriture). Ces moyens augmentatifs aux unités de
controle polyvalentes sont télécommandés, cas échéant, par pipetage ou licorne optique, par des «
joysticks », souris et « trackballs » spécialement adaptés.

Les ingénieurs proposent également, en collaboration avec des orthophonistes, des claviers spéciaux
avec d’énormes touches, des pictogrammes, des écrans tactiles, des reconnaissances vocales pour la
voix particuliere de tel ou tel sujet.

La bionique, elle, met au point des prothéses visuelles et auditives implantées.
D’autres appareillages mécaniques, aux taches de plus en plus complexes, répondent directement a
partir d’impulsions cérébrales.

Il faut souligner ici que plusieurs de ces technologies augmentatives (ou facilitatrices) peuvent étre
mises a profit dans le cadre de stratégies d’apprentissage. Dans maintes situations, elles font
d’ailleurs déja partie de D’arsenal pédagogique. Il s’agit donc, non seulement d’aides a la
communication, mais également de leviers pour la cognition.

Si ’on interroge des ingénieurs et techniciens qui imaginent et mettent au point ces innovations a
partir d’éléments €lectromécaniques actuellement disponibles, ceux-ci nous disent que leur principal
probléme est 1’identification des besoins individuels chez la personne déficiente. Il faut donc, chaque
fois, poser un diagnostic fonctionnel basé sur les connaissances du patient, ses limitations
sensorielles et motrices, son psychisme, son potentiel évolutif, son environnement. Les leviers
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augmentatifs sont définis par 1’équipe psychoéducative, tout en prenant avis et conseils aupres des
proches, notamment si le patient vit a domicile.

L’éducateur spécialisé met en ceuvre ces moyens, les régles en collaboration avec le technicien, a un
dialogue suivi avec ce dernier (adaptation, maintenance, évolution rapide des appareillages, voire
recherche pour d’autres solutions). Dans certaines institutions ou réseaux, I’'un ou l’autre des
pédagogues spécialement intéressé par ce domaine peut agir comme « consultant » aupres de ses
collegues.

On est loin de 1’image d’Epinal de la bonne sceur, certes empathique et dévouée, mais sans formation
et qui faisait office de gardienne aupres de pauvres heres laissés pour compte sur le bas-coté de la vie.

12.3  Chirurgie
La neurochirurgie trouve dans le domaine de la déficience des indications précises:

- dérivation d’une hydrocéphalie ;

- reconstruction d’une spina bifida ;

- évacuation d’une tumeur congénitale ;

- interventions contre une €pilepsie pharmaco-résistante 1ésionnelle (dysplasie) ou non
lésionnelle (foyer épileptogene précis sans malformation).
Mentionnons également 1’implantation de neurostimulateurs contre I’épilepsie et la dystonie ou de
pompes a baclofene (Lioresal®) contre la spasticité médullaire. Quant a la chirurgie orthopédique,
elle traite, entre autres, les scolioses graves, les pieds bots congénitaux, les hanches luxées ou
dysplasiques, les syndactylies, les malformations atlanto-occipitales symptomatiques (par exemple
chez les personnes trisomiques).

Les fentes labiales et palatines sont accessibles a la chirurgie réparatrice. Dans certains syndromes,
notamment dans celui de Down, des interventions esthétiques (correction des paupiéres, des leévres,
du menton, réduction d’une macroglossie) sont proposées, surtout aux Etats-Unis, non sans débat
socioculturel '8

Une vaste majorité de ces opérations implique une hospitalisation chez des personnes déja fragilisées,
sensibles aux changements de contextes et de personnels.

Une préparation ainsi qu’une acceptation explicite de la personne et/ou de sa famille, un
accompagnement ainsi qu’une réhabilitation spécifique sont de mise, avec une prise en charge a la
fois rigoureuse et empathique. L’action concertée de leurs proches, des somaticiens, des
psychothérapeutes et des éducateurs spécialisés prend, une fois de plus ici et de maniere

particuliérement cruciale, tout son sens'®>
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Problématique :
IIs s’ adressent aux processus psychopathologiques chez des patients qui posent de nombreux

problémes. De maniére générale, bien que la neuro-psychopharmacologie ait fait d’énormes progres,
il faut bien dire que la physiopathologie, par exemple de la dépression, reste encore incomplétement
comprise. On sait 1’importance de la sérotonine et de la noradrénaline mais également celle de la
dopamine qui joue un role significatif, sans oublier les hormones sexuelles et les corticoides. On
parle également des récepteurs opioides, nicotiniques et cannabinoides. Par ailleurs, 1’Age des sujets
pose question (les pédiatres connaissent bien les difficultés qui dépassent largement une simple reégle

de trois pondérale ou le calcul d’une surface corporelle). Il en est de méme pour la myélinisation, les

cellules de soutien et 1’ organisation des réseaux neuronaux, paramétres imparfaitement connus et
difficilement quantifiables de la maturation cérébrale.
Comme on I’a déja relevé, les personnes déficientes intellectuelles ne sont pas un groupe homogeéne.

Des centaines de syndromes ont leurs caractéristiques propres.
Ainsi, face a cette complexité biologique, mais également, il faut bien le dire, pour des raisons
¢conomiques, les médicaments ont été peu étudiés dans la déficience intellectuelle:

— Les cohortes sont trop petites;

— Les diagnostics, ages, comorbidités, contextes et degrés d’atteinte ont été confondus dans la vaste
majorité des études;
— Nombre d’entre-elles ont été conduites sans groupe controle, sans durée d’évolution suffisante et

sans suivis ni statistiques significatives.

Ainsi, les cliniciens sur le terrain procedent par analogie, par titonnements prudents mais, la plupart
du temps, sans valeurs de référence ni études suffisamment pertinentes. Les laboratoires
pharmaceutiques se dégageant de leur responsabilit¢é pour ces populations. Que dire enfin des

polythérapies et de leurs interactions, des surdosages ou de taux insuffisants, de 1’ adhésion

thérapeutique, des « réserves » non ou trop utilisées, des surveillances sanguines ? Sans vouloir
souffler le chaud et le froid, il faut bien dire, en un mot, que le traitement des personnes
intellectuellement déficientes est un domaine largement oublié.

Les cliniciens sont confrontés au jour le jour a des problemes difficiles telle une décompensation

psychotique, une automutilation, des bouffées aigués ’angoisse, etc. IlIs ont des moyens imparfaits et

limités. Une solution ? La recherche, bien siir, mais surtout, sur le terrain, la coordination de nos
efforts respectifs ou cohérence et concertation sont les maitres mots.
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1. Objectif de I’étude

1.1 Objectif principal
Etude le prise en charge médicamenteuses chez les déficientes intellectuelles au niveau de service de
psychiatrie E.H.S. FRANTZ-FANON Blida

1.2 Objectif secondaire
- L’évaluation de I’efficacité des médicaments dans la prise en charge de la déficience
intellectuelle

2. Cadre d’étude :

2.1  Méthodologie d’étude
L’étude que nous avions menée est une étude rétrospective sur dossiers a visée analytique sur le role
du traitement médicamenteuse dans la prise en charge de la déficience intellectuelle.
Le méthodologie retenue est appropriée pour évaluer la prescription des médicaments au service
psychiatrie CHU FRANTZ-FANON Blida ; I’objective de ce travail étant d’obtenir des données
descriptives.

2.2 Lieu d’étude
Notre étude s’est déroulée au service de psychiatrie du Centre Hospitalo-universitaire De
FRANTZ-FANON Blida
2.3 Période de I’étude
C’est une ¢étude étalée sur une durée de 2 mois, durant la période allant du 24 janvier 2020
au mars 2020.

24 Population d’étude
Notre étude a concerné les patients dans le service psychiatrie durant la période d’étude. Elle a
porté sur 32 patients ayant trouble psychiatrique avec une déficience intellectuelle.
Puis on a étudié un cas clinique.
2.5  Variables étudiées :
La collecte des données est faite a I’aide d’'un (ANNEXE 1) qui contient les différentes
informations suivantes :
2.5.1 Variables qualitatives

- Sexe

- Antécédents

- Niveau intellectuelle

- Trouble assassinats

- Amélioration intellectuelle

2.5.2 Variables quantitatives
- Age
- La durée d’hospitalisation.
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1. Etude selon le sexe

B féminins

féminins
100%

Figure 24 : Répartition des patients selon le sexe
Dans le service il n’existe que les femmes (32 dossiers)
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2. Etude selon I’age

16
14
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15-35 ans 36-55 ans 56-75 ans + 76 ans

Figure 25 : Répartition des patients selon les tranches d’age

L’age moyen de notre population est de 57.07 (écart-type = 14,66) avec la tranche d’age

prédominante : entre 56 et 75 ans (15cas).
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3. Etude selon les antécédents du patient

inconnue

Probléme génétique
Trouble psychosociaux
Probléme a la naissance
Meédicaments
Infections

traumatisme

0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20

traumatisme | Infections Médicaments Probléme a la Trouble psych Probléme gén — inconnue
naissance 0sociaux étique

nombre 1 2 4 18 2 5

Figure 26 : Répartition des patients selon les ATCD

Dans notre échantillon, 16 patients avaient des antécédents psychosociaux soit 56.2% de notre échantillon, 5
patients avaient des antécédents inconnue soit 15.6% ; 4 patients avaient des antécédents a la naissance soit
12.5% ; 2 patients avaient des antécédents génétique soit 6.25% ; 2 patients avaient des antécédents liés a des
infections soit 6.25% ; et un patient avaient des antécédents lies aux traumatismes soit 3.12% ; et sans
antécédents lies aux médicaments
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4. Etude selon Trouble associant

Figure 27 : Répartition des patients selon les troubles associant

B Anxiété

1 Dépression

W Epilepsie

B Schizophrénie
W Alzheimer

B Autre

Dans notre échantillon, 52% patients ont schizophrénie de notre échantillon, 16% patients ont dépression de
notre échantillon, 9% patients ont des trouble anxieux de notre échantillon, 9% patients ont des troubles
épileptiques de notre échantillon. 13% patients ont divers trouble de notre échantillon, et pour Alzheimer

manque des données.
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5. Etude selon les médicaments utilisés

neuroleptiques
18

16
14
12
10

hypnotiques

anxiolytiques

antiepileptiques

antidépresseurs

Figure 28 : Répartition des patients selon I'utilisation des médicaments répartis par classe thérapeutique
Dans notre échantillon, 53.12% patients sont traites par les neuroleptiques de notre échantillon, 31.25%
patients sont traites par les antidépresseurs de notre échantillon, 9.37% patients sont traites par les
antiépileptiques de notre échantillon, 25% patients sont traites par les anxiolytiques de notre échantillon.

Les médicaments
neuroleptiques
antiépileptiques
antidépresseurs
anxiolytiques
hypnotiques

effectifs
17

3

10

8

ee

Tableau 7 : les médicaments utilisés par les patients
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6. Etude selon les résultats obtenus apres traitements médicamenteuses

EFFICACITE DE TRAITEMENTS

M oui
l non

Figure 29 : Répartition des patients selon les resultats obtenues aprés traitements medicamenteuse

Notre échantillon se répartit avec 21 patients ont bonne amélioration psychique
et intellectuelles soit 62% de notre population contre 11 patients ont aucune

développements intellectuelle soit 38% de la population.
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7. ETUDE DES CAS CLINIQUE

7.1 Cas clinique
Hamedi Fatiha né 1968 a al-affroune, Depuis 1’age de 16 ans. H.F souffre a :
- schizophrénie
- dédoublements de personnalité
- angoisses
- sourire niais
- épisodes délirants
- pas d’objectivité
Elle recoit plusieurs neuroleptiques .débuté par melleril (thioridiazine) monothérapie avec des dose
varies selon 1’état psychique du patiente. En 1993 elle présente troubles de sommeil et trouble de
comportement avec déficience intellectuel moyen.
Apres 1994 elle débute traitement trithérapie : Largactil (Chlorpromazine), Nozinan
(Lévomépromazine) et melleril (thioridiazine)
En 1995 les troubles de sommeil disparait et contenu le méme traitement jusque 2005 sans
amélioration intellectuelle.
En 2005 elle souffrait des troubles dépressives avec 1’absence le soutien familial qui aggravé 1’état
psychique et intellectuelle du patiente.
Afin que traité ces symptomes et calmé le patiente la praticienne change le traitement en : seroplex
(Escitalopram), soliane (Amisulpride), olanzapine (), haldol (Halopéridol).
En 2012 elle développé la tentative de suicide et le niveau intellectuelle diminue a cause de
I’absence totale de soutien familial apres sa les trouble de sommeils el I’hallucination apparait a
autre fois et le traitement change a autre fois en prend abilify (aripiprazole) et Largactil
(Chlorpromazine).
En 2019 le patiente elle souffrait le diabete et débuté le traitement. Et le coté psychique généralement
pas stable malgré tous les médicaments neuroleptique et les antidépresseurs a cause I’absence le
soutiens familial.
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Chapitre IV : Discussions

A partir de I’analyse des résultats et au cours la situation actuelle « covid 19 » qui retarder notre
travail avec la rareté d’études et information sur notre théme
En résume :
Nous avons trouvé la prise en charge médicamenteuses de la déficience intellectuelle est tres
compliqué et varie selon les patients aux mémes.
On met les plus obstacles qui trouvés dans ce types des maladies :
e Pas intéréts et pas du recherche suffisantes sur notre thémes au niveau national méme
mondiale malgré I’importance de ce sujet.
e Pas des traitements améliorer le niveau intellectuel malheureusement.
e L’absence totale de soutien familial ou bien pas des méthodes au niveau des sociétés aide ces
catégories.

A P’issue de ce travail, certaines recommandations peuvent étre faites :

e Le soutien familial doit étre présent.

e L’utilisation de posologies minimales efficaces et la simplification des prises, pour les
différents cas.

e Le recours adapté aux traitements correcteurs pour réduire les effets secondaires.

o Fournir des moyens éducatifs et de divertissement modernes

o Utilisation les méthodes moderne pour amélioration le niveau intellectuel « ergothérapies-
téléthese ..... »

e Expliquer I’action et I'utilité du traitement et les éventuels effets secondaires

e Eliminez autant que possible les stresseurs

e Traiter les agents pathogénes pendant 1'enfance et a la naissance
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Chapitre V: Conclusion

Compte tenu de la prise de conscience actuelle de 1'importance qu'il convient d'attacher au cadre de
la déficience mentale et de veiller a ce que son niveau intellectuel soit amélioré autant que possible.
Ce travail propose de fournir un environnement adapté aux personnes ayant une déficience
intellectuelle afin de se développer et de traiter chaque cas individuellement, de prendre au sérieux la
déficience intellectuel et de mener des recherches adéquates sur ces cas.

En ce qui concerne nos recherches sur la prise en charge médicamenteuse aux personnes ayant une
déficience intellectuelle, nous avons constaté qu'il existe une grande lacune dans ce domaine au
niveau mondial. Il n'y a pas de préférences et il n'y a aucun détail sur la fagon de donner le
médicament a ces patients et sur ce qui leur convient le mieux.

D¢és la conclusion de nos recherches, nous avons proposé des solutions médicales et sociales pour
tenter d'aider ce groupe et développer son niveau intellectuel, et nous espérons le mettre en ceuvre au
niveau de nos hopitaux.
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Annexes

AfE -

GEmre :

Trouble associant :

amelioration intellectuelle -

Annexe 01 : pour Fétude statistique

redicaments utilise |

= Ay déebut de traitement :

# Letemps actuel :

Miweau intellectuelle -

- Legére ]
- Moyenne L[]
- Grave

antecedents

- Traumatisme

- Infections

- Medicaments

- Probleme 3 la naissance
- Trouble psychosociaus

- Probleme genétique

- Autre

- Anxiete

- Depression

- Epilepsie

- Schizophreénie
- Alzheimer

- Autre

- Oui
- MNon

00 000000 Odoooooo

Autre informations :
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