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DÉVELOPPEMENT DU SYSTÈME NERVEUX…

• DVT DU SN = TRANSFORMATION +++ DANS LE DVT PM

Fœtus
Motricité spontanée dés 8 SA

Nouveau né
(8 à 28 jours)

Nourrisson
(28 jours à 2 ans)

Enfant
(2 ans à 18 ans)

Adulte



DÉVELOPPEMENT DES FONCTIONS COGNITIVES…



RYTHMES DE MATURATION DIFFÉRENTS SELON LES RÉGIONS CÉRÉBRALES



DVT COGNITIF « CALÉ » SUR LA CHRONOLOGIE DE LA MATURATION CÉRÉBRALE



NOTION DE PLASTICITÉ CÉRÉBRALE…

• MODIFICATION ET ADAPTATION DU COMPORTEMENT EN FONCTION DE L’ENVIRONNEMENT

• MISE EN JEU EN RÉPONSE À :

• MODIFICATION DES ENTRÉES SENSORIELLES

• LÉSIONS DU SN

• ÉPILEPSIE

• APPRENTISSAGES 

• CHGTS DURABLES DES PROPRIÉTÉS DES NEURONES ET DES SYNAPSES

• INTÉRÊT D’UNE INTERVENTION PRÉCOCE!



TRAJECTOIRES NEURO-DÉVELOPPEMENTALES 
QUELQUES DÉFINITIONS

• TROUBLES NEURO-DE ́VELOPPEMENTAUX = GROUPE DE CONDITIONS APPARAISSANT LORS DE LA 

PÉRIODE DE DE ́VELOPPEMENT DE LA PERSONNE (SVT PETITE ENFANCE)

• => RETARD DE DÉVELOPPEMENT AFFECTANT LE FONCTIONNEMENT DE LA PERSONNE (PLAN 

PERSONNEL, SOCIAL, ACADÉMIQUE ET PROFESSIONNEL)



DSM V

• TROUBLES NEURO-DEVELOPPEMENTAUX REGROUPENT :

• TROUBLES DU DVT INTELLECTUEL

• TROUBLES DE LA COMMUNICATION

• TSA

• TDAH

• TROUBLES DES APPRENTISSAGES SCOLAIRES

• TROUBLES MOTEURS





ACQUIS

APPRENTISSAGE

ÉMERGENCE

Plateau = sélection synaptique (« automatisation »)



Trajectoire développementales normales et pathologiques



DÉVELOPPEMENT « NORMAL »

• FŒTUS = MOTRICITÉ SPONTANÉE DÉS 8 SA

• NOUVEAU NÉ (ORIGINE SOUS CORTICALES) = 

• ACTIVITÉ MOTRICE SPONTANÉE (MOUVEMENTS DE PROGRESSION, MOUVEMENTS SYMÉTRIQUES, SURSAUTS, 

MOUVEMENTS FACIAUX, MOUVEMENTS ATHÉTOÏDES)

• TONUS ACTIF :

• FONCTIONS DE REDRESSEMENT (REDRESSEMENT DE LA TÊTE, REDRESSEMENT DES MEMBRES INFÉRIEURS, REDRESSEMENT 

GLOBAL)

• RÉFLEXES ARCHAÏQUES

• TONUS POSTURAL (RÉACTION DE FLEXION JUSQU’À 7 MOIS, RÉFLEXE PARACHUTE VERS 7-8 MOIS)

• MOTRICITÉ LIBÉRÉE PAR FIXATION MANUELLE DE LA NUQUE (ORIGINE CORTICALE)



DÉVELOPPEMENT « NORMAL »

• NOURRISSON =

• CONTRÔLE POSTURAL 

• LOCOMOTION

• MOTRICITÉ FINE (FAIT AUSSI APPEL AU CONTRÔLE POSTURAL, CAPACITÉS COGNITIVES, PERCEPTION VISUELLE)

• LANGAGE 

• ENFANT = 

• MOTRICITÉ GLOBALE

• MOTRICITÉ FINE

• LANGAGE

• CPTS SOCIAUX

• PROPRETÉ



GRANDES ÉTAPES DU DÉVELOPPEMENT PSYCHOMOTEUR



CROISSANCE 
STATURO-PONDÉRALE

Age Poids Taille
Périmètre crânien 

(=PC)

Naissance
3,2 kg (poids de 

naissance=PN)

50 cm (taille de 

naissance=TN)
35 cm *

3 mois 6-7 kg (=PN x 2) 60 cm 40 cm *

9 mois 8-9 kg 70 cm 45 cm *

12 mois 10 kg (=PN x 3) 75 cm 47 cm *

4 ans 16 kg 100 cm (=TN x 2) 50 cm

Adulte 56-57 cm



QUAND S’INQUIÉTER? SIGNES D’ALERTE…

• POSTURE :

• ABSENCE DE TENUE DE TÊTE DANS L’AXE SANS OSCILLER À 4 MOIS (94%)

• ABSENCE DE TENUE ASSISE SANS APPUI À 9 MOIS (90%)

• ABSENCE DE DÉPLACEMENT >10 MOIS (87%)

• ABSENCE DE MARCHE À 18 MOIS = RETARD DE MARCHE (98%)

• PAS DE TRANSFERT (COUCHÉ-ASSIS, ASSIS-DEBOUT) À 12 MOIS



QUAND S’INQUIÉTER? SIGNES D’ALERTE…

• COORDINATION OCULO-MANUELLE :

• N’ATTRAPE PAS UN OBJET AMENÉ AU CONTACT DE LA MAIN À 4 MOIS (90%)

• N’ATTRAPE PAS UN OBJET MAINTENU À DISTANCE À 6 MOIS (90%)

• PAS DE « PERMANENCE DE L’OBJET » À 9 MOIS

• PAS DE TOUR DE 5 CUBES À 24 MOIS (98%)





QUAND S’INQUIÉTER? SIGNES D’ALERTE…

• SOCIABILITÉ :

• PAS DE SOURIRE RÉPONSE À 3 MOIS (90%)

• PAS DE RIRE AUX ÉCLATS À 5 MOIS (90%)

• PAS D’ATTENTION CONJOINTE À 7 MOIS

• PAS DE JEUX D’IMITATION À 22 MOIS (94%)

• PAS D’AUTONOMIE POUR MANGER À 20 MOIS (96%)

• RETARD GLOBAL? TROUBLE VISION (SOURIRE RÉPONSE)? TROUBLE DU SPECTRE AUTISTIQUE?



QUAND S’INQUIÉTER? SIGNES D’ALERTE…

• LANGAGE :

• NE RÉAGIT PAS À SON PRÉNOM À 8 MOIS (88%)

• PAS DE REDOUBLEMENT DES SYLLABES > 9 MOIS (85%)

• NE NOMME PAS 2 IMAGES À 20 MOIS (90%)

• PAS D’ASSOCIATION DE 2 MOTS À 2 ANS (89%)

• RETARD GLOBAL? RETARD DE LANGAGE SIMPLE? DYSPHASIE?





DÉPISTAGE SIGNES AUTISTIQUES



Communication non verbale:

Regard, mimique, expression 

émotionnelle

ALTÉRATION RELATION/INTERACTIONS SOCIALES

Réciprocité:

Consolation, sollicitude, 

empathie, humour

Jeu d'imitation, faire 

semblant



ALTÉRATIONS QUALITATIVES DE LA COMMUNICATION

Communication verbale:

Langage: "je"/"moi", 

Expressions symboliques/métaphores

Intonation, intentionnalité,

Autostimulations calmantes (stéréotypies 

verbales), 

Écholalie 



INTÉRÊTS RESTREINTS, COMPORTEMENTS STÉRÉOTYPÉS

Intolérance au changement

Contrôle de l'environnement, rituels

Stéréotypies motrices

Crises d'agitation/violence

Intérêt spécifique, 

non sociale ou non humain

Fascination pour certaines  stimulations 

(visuelles, auditives, tactiles…)

Détails perceptifs

Hyperspécialisation







CONFIRMER LE CARACTÈRE PATHOLOGIQUE…





 

 

Données issues des valeurs normatives de l’échelle de Brunet-Lézine Révisée 

 

 

 EXAMEN 4ème MOIS   mange avec les doigts 

 ou boit seul au biberon 

 65   64 ou boit au verre maintenu 

 49   70 Q: comprend interdit  

   Manifeste quand on met un objet hors de sa portée  

   50  69  (Q) : Joue à jeter ses jouets    85 

   35      54      80  Participe activement au jeu de coucou  

Sociabilité / autonomie   31      72   Regarde ce que regarde l’adulte si celui-ci montre du doigt (attention conjointe) (86) 

   42   63  Différencie visages familiers et étrangers      84 

   36   55   61  Q : crie quand un proche s’éloigne (81) 

    31      49      80  Sourit au miroir  

   65  Participe à des jeux corporels (rit) 

  39   73   (Q) : conscient de situations nouvelles (87) 

  18   53   Q : rit aux éclats   79      89   27  59     85  Q: émet syllabes redoublées 

  57   80   Q : s’anime aux préparatifs du biberon   22  69  Q : réagit à certains mots familiers        77 

  66   C : S’anime quand on s’approche de lui   19  49  63  Q : vocalise plusieurs syllabes distinctes  (87)  

  84   C : Sourire réponse   56  65  Q : attire l’attention par gestes, cris ou émissions vocales  

   37   56  Réagit immédiatement à son nom 88     88 

   12     37   65  Q : fait des roulades ou vocalise 4 sons     78 

   54     61   Q : montre de l’intérêt aux bruits extérieurs 

Langage    44   55      89   Q : rit et vocalise en manipulant ses jouets   

   51   81  Q : exprime différemment plaisir / déplaisir, colère / cris de joie 

  14   33   70  Tourne la tête immédiatement pour regarder la personne qui parle (81)      EXAMEN 9ème MOIS 

  59      82    C : vocalise en réponse à l’examinateur  

  64   Vocalise 2 sons ou vocalises prolongées 

  84   Répond à la voix par immobilisation      89 

  2   3   4   5   6   7   8   9 



Données issues des valeurs normatives de l’échelle de Brunet-Lézine Révisée

 53     82 Q : enfile seul chaussettes

 58      71 Comprend 2 prépositions

 65   85 Q : lave ses mains et essaie de les essuyer  (98)

Sociabilité  48      84 Q : joue à faire semblant (imitation différée)  (96)

 32 Assoit, donne à boire et brosse la poupée sur  ordre (2 items sur 3)  (94)

 28     52  Fait boire, manger , ou coiffe l’adulte (2 items sur 3)

 40  78  Q: boit au verre tenu à 2 mains et mange à la cuiller 35     56 Q : utilise un pronom

  38   61  M ontre du doigt ce qui l’intéresse (100) 40     71 Nomme 8 objets / 10

    9   50  Q : se prête activement à l’habillage par  l’adulte (donne sa main ou son pied) (88) 49     79 Nomme 10 images / 15

 30      66  Q :Recommence ses propres mimiques qui ont fait r ire (83) 31 75 Q : utilise son prénom quand il parle de lui (78)

 51      64  Regarde ce que l’adulte regarde (sans que celui–ci montre du doigt) 27      61 Q : fait des phrases de 3 mots (89)

  Q : mange avec les doigts ou boit seul au biberon ou boit au verre maintenu (82 à 11 mois) 55  82 Désigne 8 objets ou en nomme 4 parmi 10 (98)

  Q : comprend un interdit  89  96 24      66 Nomme 6 images sur  15 (93)

10  25 à 18 mois   57 Q : fait des phrases de 2 mots (déformés) (89)

26      82  Désigne 4 objet parmi 10 présentés 

44    65        90  Nomme 2 ou désigne 4 images sur  6 (96 à 22 mois)

  24      58  Désigne 3 objet parmi 10 présentés (100)

  56  Q : dit 5 mots   (79 à 18 mois)

L angage  23   28  Désigne 1 objet parmi 5 objets présentés (86) EXAM EN 24ème M OI S  

 33  Q : utilise les onomatopées pour  désigner  objets, animaux (78 à 15 mois)       

  36  83  Q : Jargonne de manière expressive   « obéit à un ordre simple »

  45   51  69  Q : Secoue la tête pour  dire NON (78 à 13 mois)  « Nomme au moins une image »   

 38      62  Q : Dit un mot de 2 syllabes  88  

 Q : émet des syllabes redoublées (89)

9   10   12   14   17  20  24  30



• NE PAS INQUIÉTER INUTILEMENT MAIS SAVOIR 

DÉBUTER UN BILAN ÉTIOLOGIQUE À TEMPS



DÉFICIENCE INTELLECTUELLE

• RETARD MENTAL = DÉFICIENCE INTELLECTUELLE = RETARD PSYCHOMOTEUR

• RETARD GLOBAL DE DÉVELOPPEMENT = ENFANT DE MOINS DE SIX ANS QUI ACCUSE UN RETARD 

SIGNIFICATIF PAR RAPPORT À SON ÂGE CHRONOLOGIQUE DANS AU MOINS DEUX SPHÈRES DE 

DÉVELOPPEMENT

• DÉFICIENCE INTELLECTUELLE (OMS) :

• QI <70 (SOIT -2DS)  = « INTELLIGENCE THÉORIQUE »

• DÉFICIT DES COMPORTEMENTS ADAPTATIFS  = « INTELLIGENCE PRATIQUE »

(COMMUNICATION, SOINS PERSONNELS, COMPÉTENCES DOMESTIQUES, UTILISATION DE RESSOURCES 

COMMUNAUTAIRES, AUTONOMIE, SANTÉ, SÉCURITÉ, APTITUDES SCOLAIRES FONCTIONNELLES, LOISIRS, 

TRAVAIL)







EN PRATIQUE…

• QQS EXEMPLES…



EVAN 

• 5 ans, TED

• => X FRAGILE

• Pas de langage, TSA

• UEM puis IME



TESS

• 13 mois, MICROCEPHALIE, RETARD DES ACQUISITIONS 

(pas de tenue assise stable seule, silencieuse, pas de déplacement, peu de mouvements spontannés)

• => SYNDROME DE RETT

• Stéréotypies, pas d’utilisation des mains, pas de marche, apnées

• SESSAD IME



TOM

• 26 mois, RETARD DE LANGAGE, TED?

(AUCUN MOT)

• => SYNDROME DE WEST

• Sabril pour spasmes

• Trouble des apprentissages sans DI ni TSA

• MSM + AVS, orthophonie



MAXENCE

• 5 ans, RETARD PM 

(PAS D’ASSOCIATION DE MOTS, GRIBOUILLAGES, TRAITS AUTISTIQUES, PAS DE PROPRETE)

• => SAN FILIPPO type A

• Troubles du comportement sous Risperdal

• Crises convulsives sous Lamictal

• IME



TEA

• 6 ans ½, RETARD DES ACQUISITIONS

(MARCHE A 18 MOIS, PROPRETE A 3 ANS, PSM DIFFICILE, 6ans1/2 GSM, QIT 57-69 WPPSI)

• => ANOMALIE CHROMOSOME 5

• Classe Ulis



MALO

• 4 ans ½, TROUBLES DE LA MARCHE

(MARCHE A 14 mois, PERCISTANCE CHUTE)

• => ATAXIE TÉLENGIECTASIE

• Kinésithérapie, orthophonie

• IEPM

• Marche ataxique, chutes



NOELYA

• 3 ANS ½,  RETARD DES ACQUISITIONS, SURDITÉ, TROUBLES DE LA MARCHE

(marche à 20 mois, pas de langage)

• => MITOCHONDRIOPATHIE

• Surdité appareillée

• IEPM

• Dégradation de la marche 





QUELLE DÉMARCHE POUR LE NEUROPÉDIATRE?

• INTERROGATOIRE :

• ARBRE GÉNÉALOGIQUE / ANTÉCÉDENTS FAMILIAUX (FCS, MFIU, ATCDS ÉPILEPSIE / DI / MALFORMATIFS…)

• GROSSESSE (PRISE MÉDICAMENTEUSE, TOXIQUES, INFECTIONS)

• ACCOUCHEMENT, PÉRIODE NÉONATALE (APGAR, PN / TN / PCN)

• CHRONOLOGIE DES ACQUISITIONS (TENUE ASSISE, MARCHE, LANGAGE)

• PARCOURS SCOLAIRE / RÉÉDUCATIONS ÉVENTUELLES

• TROUBLES ASSOCIÉS : PATHOLOGIE D’AUTRES ORGANES, TROUBLES COMPORTEMENTAUX, PHÉNOMÈNES 

PAROXYSTIQUES…

• NOTION DE RÉGRESSION ? HDM



QUELLE DÉMARCHE POUR LE NEUROPÉDIATRE?

• EXAMEN CLINIQUE :

• EXAMEN DYSMORPHOLOGIQUE

• DF

• DÉFORMATION THORACIQUE / RACHIS

• ANOMALIES CUTANÉES / PHANÈRES

• ANOMALIES EXTRÉMITÉS

• MALFORMATIONS VISCÉRALES

• PHÉNOTYPE COMPORTEMENTAL (AUTOMUTILATIONS, THADA, STÉRÉOTYPIES…)



PWS



Williams Beuren



Sd d’Angelmann



QUELLE DÉMARCHE POUR LE NEUROPÉDIATRE?

• EXAMEN CLINIQUE :

• EXAMEN NEUROLOGIQUE

• PC ++

• FONTANELLES, SUTURES

• TONUS AXIAL ET PÉRIPHÉRIQUE, MARCHE

• SENSITIVO MOTEUR

• SYNDROME PYRAMIDAL / EXTRA PYRAMIDAL / CÉREBELLEUX

• MOUVEMENTS ANORMAUX

• PAIRES CRANIENNES

• EXAMEN EXTRA NEUROLOGIQUE SYSTÉMATIQUE (CŒUR, ABDOMINO PELVIEN, CUTANÉ++…)



Mutation MECP2







QUEL BILAN ET POURQUOI?

• INTERROGATOIRE

• GROSSESSE, ACCOUCHEMENT

• ARBRE GÉNÉALOGIQUE

• CHRONOLOGIE DU DÉVELOPPEMENT

• PATHOLOGIES ASSOCIÉES

• EXAMENS COMPLÉMENTAIRES

• Examen clinique
• Dysmorphie (photos!) 

• Périmètre crânien (courbes) 

• Croissance staturo-pondérale

• Recherche de taches cutanées 
(lumière de Wood)

• Examen général et neurologique

Objectif = existe-t-il une étiologie au trouble de l’enfant?



BILAN ÉTIOLOGIQUE

• EXAMEN OPHTALMOLOGIQUE (FO ++)

• EXAMEN ORL (DÉPISTAGE SURDITÉ SI RETARD DE LANGAGE)

• EXAMENS SANGUINS DE 1ÈRE LIGNE :

• CARYOTYPE + RECHERCHE X-FRAGILE

• CGH ARRAY

• +/- PANELS DE GÈNES

• NFS, IONO, URÉE, CRÉAT, CALCÉMIE, BILAN HÉPATIQUE

• ACIDE URIQUE

• T3, T4, TSH

• CREATINE URINAIRE, GUANIDO ACÉTATE URINAIRE



BILAN ÉTIOLOGIQUE

• EXAMENS À DISCUTER, NON SYSTÉMATIQUES :

• IRM CÉRÉBRALE

• ÉCHOGRAPHIE CARDIAQUE

• ECHOGRAPHIE RÉNALE

• EEG

• BILAN MÉTABOLIQUE



ETIOLOGIES

• ENVIRONNEMENTALES

• FOETOPATHIES INFECTIEUSES

• TOXIQUES PENDANT LA GROSSESSE

• CARENTIEL / ÉTAYAGE FAMILIAL

• GÉNÉTIQUES ++

• SECONDAIRES / ACQUISES

• SÉQUELLES DE PRÉMATURITÉ

• ANOXO-ISCHÉMIE

• MALTRAITANCE 

• MALFORMATIONS CÉRÉBRALES

• MÉTABOLIQUES

• AUCUNE ÉTIOLOGIE RETROUVÉE (DÉFICIENCE LÉGÈRE ++)



QUELQUES EXEMPLES DE PATHOLOGIES À L’ORIGINE 
DE TROUBLES NEURO-DÉVELOPPEMENTAUX…





SAF

• RETARD DE CROISSANCE (RCIU HARMONIEUX DÉS T2 PUIS RETARD POST 

NATAL)

• DYSMORPHIE FACIALE

• MICROCÉPHALIE

• MALFORMATIONS D’ORGANES :

• CARDIAQUES

• SQUELETTIQUES

• RÉNALES

• OCULAIRES

• AUDITIVES 

• ATTEINTE DU SNC :

• TROUBLES NEUROCOMPORTEMENTAUX (DI, THADA, TROUBLES DE LA MÉMOIRE, TSA)

• MALFORMATIONS CÉRÉBRALES (ACC ++)





TRISOMIE 21

• 1/2000 NAISSANCES VIVANTES EN FRANCE

• DIAGNOSTIC ANTÉ NATAL, DÉPISTAGE PAR ESTIMATION D’UN RISQUE

• DAN PAR ÉCHOGRAPHIE MORPHOLOGIQUE (SIGNES D’APPEL), BIOPSIE DE 

TROPHOBLASTE OU AMNIOCENTÈSE

• IMG PROPOSÉE EN CAS DE DAN



TRISOMIE 21

• DÉFICIENCE INTELLECTUELLE VARIABLE

• HYPOTONIE MUSCULAIRE 

• LAXITÉ ARTICULAIRE 

• SIGNES MORPHOLOGIQUES :

• FENTES PALPÉBRALES EN HAUT ET EN DEHORS

• ÉPICANTHUS

• NUQUE PLATE

• VISAGE ROND

• NEZ PETIT

• PLI PALMAIRE UNIQUE BILATÉRAL



TRISOMIE 21





SYNDROME D’X FRAGILE

• 1/2500

• DÉFICIT INTELLECTUEL LÉGER (TROUBLES MINEURS DES APPRENTISSAGES 
AVEC QI NORMAL) À SÉVÈRE

• TROUBLES COMPORTEMENTAUX LÉGERS (ANXIÉTÉ, AGRESSIVITÉ) À 
SÉVÈRES (AUTISME POSSIBLE)

• DYSMORPHIE :
• VISAGE ÉTROIT ET ALLONGÉ

• OREILLES ET FRONT PROÉMINENTS

• HYPERLAXITÉ DES DOIGTS

• PIEDS PLATS 

• MACRO-ORCHIDIE CHEZ LE GARÇON APRÈS LA PUBERTÉ.

• PARFOIS OTITES À RÉPÉTITION, SINUSITES À RÉPÉTITION, CONVULSIONS



MALFORMATIONS CÉRÉBRALES 

ARX

DCX

TUBA3

…



TRAJECTOIRES DÉVELOPPEMENTALES PROPRES À 
CERTAINES PATHOLOGIES…

Syndrome de Williams Trisomie 21



FOCUS TSA…QUELLES ÉTIOLOGIES?
1. PATHOLOGIES GÉNÉTIQUES

2. PATHOLOGIES MÉTABOLIQUES

3. CONTEXTE PÉRINATAL 

• INFECTION, TOXIQUES (DÉPAKINE, ALCOOL) EN 

COURS DE GROSSESSE

• PRÉMATURITÉ (0,5% DES ENFANTS NÉS AVANT 32SA 

PRÉSENTENT DES TROUBLES DU SPECTRE AUTISTIQUE)

• ANOXO-ISCHÉMIE NÉONATALE

• GROSSESSES MULTIPLES

• RCIU

4. LÉSION CLASTIQUES OU MALFORMATIVES 
(VERMIS CÉRÉBELLEUX, SUBSTANCE BLANCHE, NOYAUX 

GRIS CENTRAUX, LOBES TEMPORAUX)

5. ENCÉPHALOPATHIES (TRAUMATIQUES, INFECTIEUSES, 

TUMORALES, MÉTABOLIQUES)



Maladies métaboliques et TSA

Phénylcétonurie

Créatine, Folates

Smith-Lemli-Opitz (SLO)

Purines, Lesch-Nyhan

Amino-aciduries, Cycle urée, biotinidase, 

Mitochondrie

CDG syndrome

San Filipo, oligosaccharidoses

…

Maladies génétiques et TSA

Syndrome de Rett

X fragile

Sclérose tubéreuse de Bourneuville

NF1

Angelman

Prader Willi 

T21

Moins fréquents… :

Délétion 22q11 (Di George)

Williams-Beuren

Sd 47 XYY

ATRX, Sotos, Ito, Moebius, Joubert, Cohen, 

CHARGE, Lujan-Fryns, Smith-Magenis…

Microdélétions ou microduplications récurentes 
(15q11-q13, 22q13, 16p11, 17p11, 2q37, 7q13…)

Neuroligine 3 et 4 (RX, 0.8%), SHANK 3 (22q13, 0.7%)

…



MERCI DE VOTRE ATTENTION…


