]
\/ 2¢me rencontre territoriale des Plateformes de
diagnostic précoce des TSA
Centre de Ressources Autisme
CHAMPAGNE-ARDENNIE

’EVALUATION DES TRAJECTOIRES
NEURO-DEVELOPPEMENTALES

DANS LA PETITE ENFANCE.

DU REPERAGE DES « RETARDS » AU
DIAGNOSTIC PRECOCE. ~



N/
C DEVELOPPEMENT DU SYSTEME NERVEUX...
* DVT DU SN = TRANSFORMATION +++ DANS LE DVT PM
Foetus
Motricité spontanée dés 8 SA
Nouveau né
(8 a 28 jours)

Nourrisson

(28 jours a 2 ans)
Enfant o

(2ans a 18 ans)
! u \J u\AdUltE)



\—/ - N 4
~—  DEVELOPPEMENT DES FONCTIONS COGNITIVES...

o’

Multiplication des synapses :

émergence des fonctions sensorielles,
mofrices et cognitives

Sélection synaptique :
maturation fonctionnelle : précision,
automatisation et adaptation

Formation de la myéline :

réseaux fonctionnels : vitesse de ,_
connexion entre les régions cérébrales ~/

(influx nerveux)

— @
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Développement du langage | Formation des gaines de myéline



e

NOTION DE PLASTICITE CEREBRALE...

MODIFICATION ET ADAPTATION DU COMPORTEMENT EN FONCTION DE PENVIRONNEMENT

MISE EN JEU EN REPONSE A :

« MODIFICATION DES ENTREES SENSORIELLES
* LESIONS DU SN

e EPILEPSIE

e APPRENTISSAGES

CHGTS DURABLES DES PROPRIETES DES NEURONES ET DES SYNAPSES
INTERET D’UNE INTERVENTION PRECOCE!



TRAJECTOIRES NEURO-DEVELOPPEMENTALES =
QUELQUES DEFINITIONS

TROUBLES NEURO-DEVELOPPEMENTAUX = GROUPE DE CONDITIONS APPARAISSANT LORS DE LA
PERIODE DE DEVELOPPEMENT DE LA PERSONNE (SVT PETITE ENFANCE)

=> RETARD DE DEVELOPPEMENT AFFECTANT LE FONCTIONNEMENT DE LA PERSONNE (PLAN
PERSONNEL, SOCIAL, ACADEMIQUE ET PROFESSIONNEL)



DSM V

* TROUBLES NEURO-DEVELOPPEMENTAUX REGROUPENT :

TROUBLES DU DVT INTELLECTUEL

TROUBLES DE LA COMMUNICATION

TSA

TDAH

TROUBLES DES APPRENTISSAGES SCOLAIRES
TROUBLES MOTEURS



TROUBLES

J Troubles transitoires

DYSPHASI
e dulangage
o) Troubles moteurs de la parole
P vy : | de la fluence
TIC Syndrome de la -
s de la pragmatique
Trouble du développement TROUBLES de la communication
non précisée
de la coordination NEURO-

DEVELOPPEMENTAUX

d'apres le DMS V

anpcipD)

Copvriaoht Héléne RIBEIRO




Courbe type d’apprentissage

Plateau
73 - ACQUIS

APPRENTISSAGE

“o Fertcrmances corre Cles
.
i
I

1 2 3 4 5
Piifiodas

40 - ,_/ EMERGENCE
0 I ! |
0

Figure 3

Plateau = sélection synaptique (« automatisation »)



Age développemental (ans)

~

Age développemental versus

age chronologique Normal
\/
Maladie/trauma
Déficience
intellectuelle
‘ | - N\, Neuro-dégénéraif
Profil irrégulier avec perte de fonctions
o

Age chronologique (ans)

Trajectoire développementales normales et pathologiques
Nt R\

-/
)



DEVELOPPEMENT « NORMAL »

e FETUS = MOTRICITE SPONTANEE DES 8 SA

« NOUVEAU NE (ORIGINE SOUS CORTICALES) =
« ACTIVITE MOTRICE SPONTANEE (MOUVEMENTS DE PROGRESSION, MOUVEMENTS SYMETRIQUES, SURSAUTS,
MOUVEMENTS FACIAUX, MOUVEMENTS ATHETOIDES)

* TONUS ACTIF :

 FONCTIONS DE REDRESSEMENT (REDRESSEMENT DE LA TETE, REDRESSEMENT DES MEMBRES INFERIEURS, REDRESSEMENT
GLOBAL)

» REFLEXES ARCHAIQUES
«  TONUS POSTURAL (REACTION DE FLEXION JUSQU’A 7 MOIS, REFLEXE PARACHUTE VERS 7-8 MOIS)
»  MOTRICITE LIBEREE PAR FIXATION MANUELLE DE LA NUQUE (ORIGINE CORTICALE)

Nt » “(



DEVELOPPEMENT « NORMAL »

e NOURRISSON =
e CONTROLE POSTURAL
« LOCOMOTION

¢ MOTRICITE FINE (FAIT AUSSI APPEL AU CONTROLE POSTURAL, CAPACITES COGNITIVES, PERCEPTION VISUELLE)
* LANGAGE

* ENFANT = /V
, €p
»  MOTRICITE GLOBALE s o
e MOTRICITE FINE
. LANGAGE Ongls
« CPTS SOCIAUX
e PROPRETE



=

J GRANDES ETAPES DU DEVELOPPEMENT PSYCHOMOTEUR

.E'.!.]E Acguisitions motrices et posturales Acguisitions manuelles

Souleve téte et epaules (sur le ventre)
2 mois Serre |e doigt
Bouge vigoureusement 125 4 membres

Tenue de téte droite acquise
4 mois Joue avec Ies mains
S'appuie sur les avant-bras (sur le ventre)

b mois Tient assis avec appui Fasse un objet d'une main a l'autre

Tient assis sans appui Saisit un objet avec la pince pouce-index
9 rnois

Tient debout avec appui Réactions posturales aux pulsions

Autonomie pour le verre et |a cuillere
12-18 mois  Marche seul

Empile 2 cubes
24 mois Court Irnite un trait

Monte les escaliers en alternant 185 pieds
3 ans Imite un rond
Fait du tricycle

—’
ACOuisitions du langage ACOuisitions sensorielles
SOUrire-reponse
Reponse vocale 3 la sollicitation
Suit des yeLx
Yoralise Rit aux eclats
Babillage (ma-ma) Repere un visage familier

Réagit a son prénom
Répéte une syllabe Joue a coucou, le voila

Peur de I'étranger

2 mots Eumhinésﬁpparitiun du « non» Joue avec d'autres enfants

3 mots en phrase Camprend Une consigne simple

Dit une petite histaire S'hahille seLl



CROISSANCE
STATURO-PONDERALE

Age Poids Taille Penmc(e;r:cc)ronlen

= et ety . 3,2 kg (poids de 50 cm (taille de .

Naissance naissance=PN) 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 ecm (=TN x 2) | 50 cm

Adulte 56-57 cm

A\ y
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2 QUAND S’INQUIETER?2 SIGNES D’ALERTE...

* POSTURE :
 ABSENCE DE TENUE DE TETE DANS L’AXE SANS OSCILLER A 4 MOIS (94%)
 ABSENCE DE TENUE ASSISE SANS APPUI A 9 MOIS (90%)
« ABSENCE DE DEPLACEMENT >10 MOIS (87%)
« ABSENCE DE MARCHE A 18 MOIS = RETARD DE MARCHE (98%)
* PAS DE TRANSFERT (COUCHE-ASSIS, ASSIS-DEBOUT) A 12 MOIS
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. QUAND S’INQUIETER2 SIGNES D’ALERTE...

* COORDINATION OCULO-MANUELLE :

« N'ATTRAPE PAS UN OBJET AMENE AU CONTACT DE LA MAIN A 4 MOIS (90%)
 N’ATTRAPE PAS UN OBJET MAINTENU A DISTANCE A 6 MOIS (90%)

« PAS DE « PERMANENCE DE L'OBJET » A 9 MOIS
 PAS DE TOUR DE 5 CUBES A 24 MOIS (98%)




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

17 mois 20 mois 24 mois

64 % réussite

: gt dhy
30 mois 30 mois




-

: QUAND S’INQUIETER? SIGNES D’ALERTE... <

e SOCIABILITE :
 PAS DE SOURIRE REPONSE A 3 MOIS (90%)
* PAS DE RIRE AUX ECLATS A 5 MOIS (90%)
 PAS D’ATTENTION CONJOINTE A 7 MOIS
* PAS DE JEUX D'IMITATION A 22 MOIS (94%)

» PAS D’AUTONOMIE POUR MANGER A 20 MOIS (96%)

* RETARD GLOBAL2 TROUBLE VISION (SOURIRE REPONSE)2 TROUBLE DU SPECTRE AUTISTIQUE?

e o9 )
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. QUAND S’INQUIETER2 SIGNES D’ALERTE... —

* LANGAGE :

 NE REAGIT PAS A SON PRENOM A 8 MOIS (88%)
 PAS DE REDOUBLEMENT DES SYLLABES > 9 MOIS (85%)
* NE NOMME PAS 2 IMAGES A 20 MOIS (90%)

* PAS D’ASSOCIATION DE 2 MOTS A 2 ANS (89%)

* RETARD GLOBAL? RETARD DE LANGAGE SIMPLE2 DYSPHASIE?



— Absence de tenue de t8te 3 'age de 4 mois

— Persistance des reflexes archaigues a 'age de 6 mois

— Ahsence de tenue assise, mauvaise prehension volontaire 3 I'age de 9 mois
— Pas de marche 3 I'age de 18-24 mois

— Absence de parole a 'age de 2 ans et abhsence de phrase a I'age de 3 ans



DEPISTAGE SIGNES AUTISTIQUES

\

Apparents indifférence aux
personnes, semble ignover les
autres, défzut de contact

Ne joue pas avecles autres enfants

Aosence dintérét poar bes autres enfants

*.I

Utilise le [angage de fagon
écholalique (Terfant répete met
potr mat une guestion quion ful pose)

Ne pointe pas du doigt,
ne montre pas les objets

A du mal 3 comprendre et a
se faire comprendre

Mowvements inhabitueis du corps
batlemants rapides des mains an

afies de papilinss)

intolérance face au changement d'édiments
meme insgnifiants se manfestark par de s colece
Tenfant sactomuah: semosd Samecheles hawew]

:
4

« Main outil » ; utiiss [a main de l'astre
pour attraper des choses {traiter les autres

PR, ]
comme 3e5 oijets) J




Communication non verbale:

Regard, mimique, expression
émotionnelle

Yo ks

Rit de facon Mangue
inappropriée de contact oculaire
Manque de jeux
Comprend mal les conventons |ma;||natlf~=

et les riegles sodales

\/ V4
ALTERATION RELATION/INTERACTIONS SOCIALES

§

Me joue pas avec
les autres enfants

Manifeste de I'indifférence

Réciprocité:
Consolation, sollicitude,
empathie, humour

Jeu d'imitation, faire
semblant

N

Ltillse les objets
de fagon atypigue

e

T—

Indigue ses besoins en
utilizant la main d'un adulte

M\

/



./

\/ ALTERATIONS QUALITATIVES DE LA COMMUNICATION

'

'

i

A du mal a comprendre et a4 se faire comprendre

Communication verbale:

Langage: "je"/"moi",

Expressions symboliques/métaphores
Intonation, intentionnalité,
Autostimulations calmantes (steréotypies

verbales),
Echolalie
T

=

Utilise le langage
et de facon écholaligue



- N/

\/ INTERETS RESTREINTS, COMPORTEMENTS STEREOTYPES

Intérét spécifique, _@JQH
non sociale ou non humain
Fascination pour certaines stimulations =0

(visuelles, auditives, tactiles...)
Détails perceptifs
Farle de fagcon incessante Hyperspécialisation peut dtre hypersenshie

SUr un sujet particulier

aux sons, aux odeurs ...

Intolérance au changement
Controéle de I'environnement, rituels
Stéréotypies motrices

Crises d'agitation/violence

N'apprécie pas Présente

les changements &) des comportements
bizarres e



("\

('\

o

« Pépette ... Petite fille autiste..»

S s
A YN 2
;*;‘;\g,_izi:;
Ne comprend pas nos Ne regarde pas ce qu’il fait
paroles ni c¢ qui 'entoure Nese mg :::;omptc du
q‘v‘ -
TANIE ¥ /2
,v *“_ (,\
| g ‘w F
l. a. %' e Lﬁ &
Est seul, ne joue pas Aime faire tourner les Est fasciné N’a pas de jeu d'imitation,
avec les autres objets par la lumiére et/ou 'eau créatif ow imagimatif
¢ 7%
i o
&

Ne comprend pas nos
mimiques, nos gestes

Peut étre hyperactif ou au
contraire passif

émotionnelles inadaptées
aux situations

Prend Ia n;ailn d’une
personne pour I'amener
vers ce qu'il veut

=
A des difficultés i exécuter
des gestes précis

A des difficultés i changer
ses habitudes

Peut étre perturbé par
certains bruits

Cette 8D est fa propnek‘ d'autisme 87 et ne peut pas étre reproduite sans Uamiorisation de I'association.
Check sympatliisant de association.

(\.




Caractéristiques de l'autisme

o . :

L ez § ’if’/— 53} |
s I3 fe  gp IS

e S Wg; aux caresses il Q:,!“ ':xi_ _?%r r;i}i I;-v, \ Préfére s'isoler

Ne craint pas _ " o
les vrais dangers S 45 E;a hypoactif S'adonne a des jsux ( 8‘@
) obsessifs f |
51 - {5 - e 651%;
e & g o &) © A
(P ”“9 Eclate de rire sans

I F o S o T
| X35 Résiste aux méthodes g\_\.' ;‘gD %{‘;:2
Exprime ses besoins {;é;z:‘? conventionnelles =4 )
Par.goetes / N d'enselgnemeant 1’"1? Y\b
w x;i%? o6 foutnes Q% JI?

¢ 0 A 'ri\—- fb PosE Etablit dificiement
2' 9 Son:ab m\slble ,r{ F’— e &R o le contact visuel
gw—\/{.‘» ) la \ur \-;_T(;Zj) \__/‘ ’i' t") =
s Fny "tammeme o L
> \ﬁ_\’; ) que l'on sache pourquol /;:‘X
= o 1\9

Etabit aifficilement - Obtient des résultats indgaux
des contacts avec aultrui g dans les mouvernents
Est fasciné prbcis ou amples %
Y T N(g)rg
{“jj‘fy e Présente des( anomalies
du lan écholalie,
&G /ATEDM ety
B Autisme et troubles envahissants
Aachement inapproprié du développement Montréal

4450, rue Saint-Hubert, local 320 - Montréal (Québec) « H2J 2W8
Talephone: (514) 524-6114 « Télécopleur: (514) 524-6420

Tous droits rdservds Ginalle Boulanger © 1904
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CONFIRMER LE CARACTERE PATHOLOGIQUE...

Echelles de développement psychomoteur disponibles en France

Nom de 1'échelle

Denver (DDST)

Bavyley IIT

Brunet-Lezine

Echelle
anglophone dont
elle est issue

Denver Developmental
Screening Test (DDST) : un
des plus anciens outils de
dépistage des troubles du
développement V)

Baylev Scales of Infant and
Toddler Development, Third
Edition (Bayley-III) (2)

Outil développé d'emblée en
France, en 1950 par Brunet et
Lézine

Tyvpe d outil

Test de développement
global

questions aux parents et
observation directe de

questions aux parents et
observation directe de

1"'enfant 1"'enfant
Ace 2 semaines a 6 ans 1a4? mois 2 a 36 mois
Compeétences 4 rubriques : langage, contact |trois échelles : mentale, 4 domaines : posture,
etudiées social, motricité fine et motrice et comportementale coordination oculomotrice,

motricité elobale

langage, relations sociales #)

Equipe francaise
développant
1"outil

Pr Marc Tardieu,
neuropediatrie, Bicétre

Equipe de Toulouse

Issy Les Moulineaux (Paris)

Rétérence
bibliographique

Tardieu, FEev Prat 1992
Revue sans comité de lecture

Pas de validation publiée &

Josse, 2001

WValidite de
l'adaptation
francaise

Traduction francaise
disponible
Pas d'étude de validité

Traduction non publiée (Dr
TN Willig, Toulouse)

etalonnage entre 1994 et 1996,
sur 1 050 entants

Utilisation de
l'onitil enn France

En pratique clinique
neuropediatrique dans
certains centres. Pas d'usage
en recherche.

Critére de jugement principal
dans une etude controléee en
reanimation néonatale
(Durrmever et al., 2013) et
evaluation pS}'chonlotricité
chez anciens prématurés

(Alberge et al., 2014)

Utilisé largement en clinique
et en recherche pour le suivi
de cohortes d'anciens
prematurés Charkaluk et al.,
2011) ou comme critére de
jugement thérapeutique
(Blehaut et al., 2010)
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EXAMEN 4™ MOIS

Données issues des valeur s nor matives d

e |’ échelle de Brunet-L ézine Révisée

mange avec lesdoigts

J ou boit seul au biberon

65 . T LT 64§ ou boit'au ver e maintehu’ |
49 70 §Q-comprend interdit .- .- |
''''''''''''''''''''''''  Manifeste quand on mét unjobjet horsdesaportée |
SOf it B9 (Q) Jode drjeter SSjouets) | 85
35 L ] 80| Participe activement au jeuide coucou
Sociabilité / autonomie 31 72E -Regar dle-ce Gue regarde Pafiiulte s celui-ci montre du dojgt (attention conjointe) (86)
4 63 ‘Différencie visages familier et étrangers 84
36 B IR 61}-Q)- erie quanpl un proche S @oigne (81)
3 49 [.-.-.-] 80§ Sourit au miroir
65{-Participe a desjeux edrperdls(iit) - - - |
39| 73 (Q)conscle*t de dtuationg nouvelles (87)
18 | 53} Q it auxedats. .. .79 89 27 sl i i- i+ - g5 |0 émet syllabesredoublées]
s 8of Q : Sanime aux préparatifsdu biberon 22 69|, : réaqit-a cerfainsmotsfamitiers- .- .- .- .77
66| ‘C:.Saniimeé d1uand on s apgroche de lui 19 49 63|'Q: VOtarisédluseursg/IIabesdiiindes 87)
84| C : Sourire réponse 56 - - .. LT T T 6B Q 1 attired attention par gegtes cris ou émissions vocales)
37 56 Réagit imimédiatement a.sapj nom 88 88
12 37 65 Q fait desrouladesouvocalise4sons. ", "7t 78
54 -t 61 Qs montre detintérét auxjbruitsextérieurs
Langage 44 55. 7.0 T L 89 Q:rit et vocalise en manipplant sesjouets
51} - - - -7 781 Q 1 exprime différemment glaisir / déplaisir, colére/ crisfe joie
14 33 701 T ournela.tété irmédidtemént pour regarder la personng qui parle (81) EXAMEN 9™ MOIS
s9[ -7 T e ) € vocalise en réponse a P éxaminateur
64! Vocalise 2.sbbsou vocali rolongées
84| Répond a la voix par immobilisation 89
2 3 4 5 6 7 8 9
N e



Donnéesissues dés valeurs nor matives de I’ échelle de Brunet-L ézine Révisée

53f 1890 ¢ enfile seul chaussettes|
58Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-Z-.7-1.;'.C'¢nﬁ1dférid12:PﬁrépbsﬁitiehZ
e {0 : lave sesmainset essaiecfe les essuyer (98)
Sociabilité Q : joue a faire semblant (injitation différée) (96) i
32 Assoit, donne a boire et brogse la poupée sur ordre (2 iten?s sur 3) (94)
52 |- Eaif Hoirg; nianger, ou coiffé I'adulte (2 items sur 3)
i 40 F:-i0- 78] 0: boit au verre tenu 2 2 mdins et mange a la cuiller 35 56 | Gtitise un’pronom -
38 61f: 112+ | Montre du doigt ce qui I'intéresse (100) 40 [0l 71 i N amime 8. objets 100
| 50| Q - 6 prété-aptivement a I’Habillage par I’adulte (donnesfamain ou son pied) (88) 49 fio- - 7d [ Nomme 10 images/ 15|
- Recommeice ses propred mimiques qui ont fait rire(8;3) E 31 b1 98| 0 : utilise son prénom quandl il parle de lui (78)
Regarde ce que I’adulte regérde (sans que celui—ci montreidu doigt) 27 [t b1k0 taitides pHrases de 3 mo ks (89)
X _kmi.t_sam.au_blberon ou boitéau verre maintenu (82 a 11 niois) 55. ‘:':':':':':':':':':':':'ééigésfgnﬂj_czbmﬂu_en_ngmdle 4 parmi 10 (98)
|- 0:: ‘compreénd i interdit - {89 | 96 i : 524 | 66| Nanine Eimabessur 15 | (93)
I ;10 25 4 18 mois 57| :-fait dés;phrases de 2 motls (défor més) (89) :
26 --.c0o.o.-.82] Désigne 4 objet parmi 10 p sentés
VENIRRR 90} Nomme 2 ou Heésigne 4 imag?assur 6 (96 4 22 mois)
245 I 58 -Désighé-é-ébﬁet parmi 10 prsentés (100) i
: B6[ o] Q rdit5moty (794 18 moid)
L angage 23; 28| Désigné-1-obijlet par mi 5 objfts présentés (86) : EXAMEN 24*™ M OIS
‘ 33; oo tilise Ies|onomatopées ;i)our désigner objets, animau;f( (78 a 15 mois)
36 o083 Q : Jargonne de maniére exi)ressive i : « obéit a un ordre simple »
45 51 -:':':':':':'6915' 0. Setoue |3 téte pour dire:NON (78 a 13 mois) ;« Nomme au moins une imagef »
[38 62 : : :

|Q : émet des syllabesredoutilées (89)
i 10

9

]

O-:-Dit im-inck de 2 syllabes] 88

P12 L 14

L 17

{ 20

e’

24 30



* NE PAS INQUIETER INUTILEMENT MAIS SAVOIR
DEBUTER UN BILAN ETIOLOGIQUE A TEMPS

. . o0S xeof



DEFICIENCE INTELLECTUELLE

RETARD MENTAL = DEFICIENCE INTELLECTUELLE = RETARD PSYCHOMOTEUR

RETARD GLOBAL DE DEVELOPPEMENT = ENFANT DE MOINS DE SIX ANS QUI ACCUSE UN RETARD
SIGNIFICATIF PAR RAPPORT A SON AGE CHRONOLOGIQUE DANS AU MOINS DEUX SPHERES DE
DEVELOPPEMENT

DEFICIENCE INTELLECTUELLE (OMS) :

e QI <70 (SOIT -2DS) = « INTELLIGENCE THEORIQUE »
« DEFICIT DES COMPORTEMENTS ADAPTATIFS = « INTELLIGENCE PRATIQUE »
(COMMUNICATION, SOINS PERSONNELS, COMPETENCES DOMESTIQUES, UTILISATION DE RESSOURCES

COMMUNAUTAIRES, AUTONOMIE, SANTE, SECURITE, APTITUDES SCOLAIRES FONCTIONNELLES, LOISIRS,
TRAVAIL)

. N
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Tablesi |
Classification du Wyndicap mental
Niveau de RM (M1
Liger 50-59

AM : g1 ans
Modéré 3549
(Cikho : mayen) AM : 68 and
Gl 3014
(CIkho : gravel AM : 34 and
Prafand < 30

AM < 3am

AAMD [4]
§0-45 4 778

3540 4 5058
2015 d 3540
< 2015

Avant 15 ans

APA 7]
5570 (-2 O8]

354 (309
20-34 (-4D5)

o, 20

Avant I and

+ aumoing 2 déhcits adaplatifs

+ difficit dans toutes s atégories

oy, A Amercn

vokews die

qurdierd frietlk o ¥ kil mendal, (M 20 O

rie raiovaik ded sl 0 | UMD - Bt an dd ok o o Mard o
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* QQS EXEMPLES...

EN PRATIQUE...

CONsSTANDE

Fiong

r Q.‘ ‘ ‘L.s




5 ans, TED

=> X FRAGILE

Pas de langage, TSA
UEM puis IME

EVAN




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
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O MAXENCE

* 5 ans, RETARD PM

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

e« => SAN FILIPPO type A

* Troubles du comportement sous Risperdal

* Crises convulsives sous Lamictal

* IME




Q TEA

* 6 ans 2, RETARD DES ACQUISITIONS

(MARCHE A 18 MOIS, PROPRETE A 3 ANS, PSM DIFFICILE, éans1/2 GSM, QIT 57-69 WPPSI)

* => ANOMALIE CHROMOSOME 5
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MALO

* 4 ans /2, TROUBLES DE LA MARCHE

(MARCHE A 14 mois, PERCISTANCE CHUTE)

o => ATAXIE TELENGIECTASIE

* Kinésithérapie, orthophonie
* IEPM

* Marche ataxique, chutes




NOELYA

« 3 ANS 2, RETARD DES ACQUISITIONS, SURDITE, TROUBLES DE LA MARCHE
(marche a 20 mois, pas de langage)

e => MITOCHONDRIOPATHIE

* Surdité appareillée
* |[EPM

* Dégradation de la marche
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« Retard de développement psychomoteur »

RETARD
POSTURAL
SIMPLE

MYOPATHIE

ORTHOPEDIE

Diplégie spastique
Sd cérébelleux

Motricité
fine

sd cérébelleux
déticit moteur
dystonie

ASPERGER

(Multipl

Tr. Acquisition Coordination
(dyspraxie)

DEFICIENCE IN

ILLangage

l

RETARD
SIMPLE
LANGAGE

SURDITE
DYSPHASIE

DYSHARMONIE EVOLTU

c Complex Dev D1
AUTISME /-

Socialisation
autonomie
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> QUELLE DEMARCHE POUR LE NEUROPEDIATRE?

* INTERROGATOIRE :

* ARBRE GENEALOGIQUE / ANTECEDENTS FAMILIAUX (FCS, MFIU, ATCDS EPILEPSIE / DI / MALFORMATIFS...)
«  GROSSESSE (PRISE MEDICAMENTEUSE, TOXIQUES, INFECTIONS)
« ACCOUCHEMENT, PERIODE NEONATALE (APGAR, PN / TN / PCN)

X-linked recessive, carrier mother

« CHRONOLOGIE DES ACQUISITIONS (TENUE ASSISE, MARCHE, LANGAGHE)
father ( mother
A * PARCOURS SCOLAIRE / REEDUCATIONS EVENTUELLES
0 N Al  TROUBLES ASSOCIES : PATHOLOGIE D’AUTRES ORGANES, TROUBLES COMPORTEMENTAUX, PHENOMENES
e an | PAROXYSTIQUES...
[ carrier ///r/\/\\/\ L
W g «  NOTION DE REGRESSION 2 HDM

1 1] (p om ||| O

Unaffected  Unaffected Carrier Affecled u
son daughter daughter son \ \J
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QUELLE DEMARCHE POUR LE NEUROPEDIATRE?

e

* EXAMEN CLINIQUE :

» EXAMEN DYSMORPHOLOGIQUE
* DF
« DEFORMATION THORACIQUE / RACHIS
» ANOMALIES CUTANEES / PHANERES
»  ANOMALIES EXTREMITES
*  MALFORMATIONS VISCERALES

« PHENOTYPE COMPORTEMENTAL (AUTOMUTILATIONS, THADA, STEREOTYPIES...)




Narrow temple distance
and nasal bridge

Almond-shaped eyes
Mild strabismus

Thin upper lip
Downturned mouth

Overweight
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QUELLE DEMARCHE POUR LE NEUROPEDIATRE?

e

* EXAMEN CLINIQUE :

¢ EXAMEN NEUROLOGIQUE
o PE
* FONTANELLES, SUTURES
» TONUS AXIAL ET PERIPHERIQUE, MARCHE

* SENSITIVO MOTEUR
e SYNDROME PYRAMIDAL / EXTRA PYRAMIDAL / CEREBELLEUX

* MOUVEMENTS ANORMAUX
* PAIRES CRANIENNES

* EXAMEN EXTRA NEUROLOGIQUE SYSTEMATIQUE (CEUR, ABDOMINO PELVIEN, CUTANE++...)



DECOUVERT IN 1966  « MALADIE SEnimout
PAR L§ PROFESSEUR . NEURODEYELOPPEMENTALS
: ANDREAS RETT, + U0 TOUCKT PRINCIPALEMENT :
N NESROPLDITRE AUTRIMIEN { LBS ALLES i

................................

frouble du sommeil A perte de lo parole

troubles de lo
perte de |'utilisation des deglutition |
moins occompognee de el de la mastication
stéréotypies porticulieres
AV
7 seoliose
Mutation MECP2
bypatrophie des pieds =, Xy démarche instable
ou mal ossures

lo musique se blottir et étre calinées
les jeux lumineux se baigner
les livres les bebes
les photos les beaux garcons !

Particularite

Apres une penode de
developpement normal
pendont les 6,9 pramiers
mois de |o vie, les enfents
| comenencent une pénode
1°® cause de de reression oochont
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2 QUEL BILAN ET POURQUOI?

« INTERROGATOIRE * Examen clinique

*  GROSSESSE, ACCOUCHEMENT * Dysmorphie (photos!)

* ARBRE GENEALOGIQUE * Périmetre cranien (courbes)

« CHRONOLOGIE DU DEVELOPPEMENT : ;
* Croissance staturo-pondérale

« PATHOLOGIES ASSOCIEES :
e Recherche de taches cutanées

(lumiere de Wood)

e EXAMENS COMPLEMENTAIRES * Examen général et neurologique

=

=) Objectif = existe-t-il une étiologie au trouble de 'enfant?

A e )



BILAN ETIOLOGIQUE

« EXAMEN OPHTALMOLOGIQUE (FO ++)
« EXAMEN ORL (DEPISTAGE SURDITE SI RETARD DE LANGAGE)
e EXAMENS SANGUINS DE 1ERE [IGNE :

» CARYOTYPE + RECHERCHE X-FRAGILE
« CGH ARRAY

+/- PANELS DE GENES
 NFS, IONO, UREE, CREAT, CALCEMIE, BILAN HEPATIQUE
 ACIDE URIQUE
e T3,T4,TSH
CREATINE URINAIRE, GUANIDO ACETATE URINAIRE



< BILAN ETIOLOGIQUE

« EXAMENS A DISCUTER, NON SYSTEMATIQUES :

 IRM CEREBRALE

¢ ECHOGRAPHIE CARDIAQUE
¢ ECHOGRAPHIE RENALE

+ EEG

* BILAN METABOLIQUE




ETIOLOGIES

ENVIRONNEMENTALES

* FOETOPATHIES INFECTIEUSES
* TOXIQUES PENDANT LA GROSSESSE
« CARENTIEL / ETAYAGE FAMILIAL

GENETIQUES ++

SECONDAIRES / ACQUISES

* SEQUELLES DE PREMATURITE
*  ANOXO-ISCHEMIE
e  MALTRAITANCE

MALFORMATIONS CEREBRALES
METABOLIQUES

AUCUNE ETIOLOGIE RETROUVEE (DEFICIENCE LEGERE ++)
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- QUELQUES EXEMPLES DE PATHOLOGIES A UORIGINE
e DE TROUBLES NEURO-DEVELOPPEMENTAUX...




Discriminating Associated
features features
_Epicanthal folds
Shon palpebral
fissures ™~

——Low nasal bridge
Flat midface - --

Indistinct ___
philtrum

——- Minor ear
anomalies

™ Short nose

Thin upper lip " Micrognathia

Figure 1. The face of fetal alcohol syndrome in the
young child (23).

Petites fentes palpébrales

\

Un phitrum convexe lisse et long




SAF

RETARD DE CROISSANCE (RCIU HARMONIEUX DES T2 PUIS RETARD POST
NATAL)

DYSMORPHIE FACIALE
MICROCEPHALIE

MALFORMATIONS D’ORGANES :
« CARDIAQUES
« SQUELETTIQUES
* RENALES
¢ OCULAIRES
+ AUDITIVES

ATTEINTE DU SNC :
« TROUBLES NEUROCOMPORTEMENTAUX (DI, THADA, TROUBLES DE LA MEMOIRE, TSA)
¢ MALFORMATIONS CEREBRALES (ACC ++)
~

N






TRISOMIE 21

1 /2000 NAISSANCES VIVANTES EN FRANCE
DIAGNOSTIC ANTE NATAL, DEPISTAGE PAR ESTIMATION D’UN RISQUE

DAN PAR ECHOGRAPHIE MORPHOLOGIQUE (SIGNES D’APPEL), BIOPSIE DE
TROPHOBLASTE OU AMNIOCENTESE

IMG PROPOSEE EN CAS DE DAN
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TRISOMIE 21

DEFICIENCE INTELLECTUELLE VARIABLE
HYPOTONIE MUSCULAIRE
LAXITE ARTICULAIRE

SIGNES MORPHOLOGIQUES :

* FENTES PALPEBRALES EN HAUT ET EN DEHORS
¢ EPICANTHUS

* NUQUE PLATE

* VISAGE ROND

s NEZ PETIT

*  PLI PALMAIRE UNIQUE BILATERAL



TRISOMIE 21

E

Growth failure Broad flat face
Mental retardation Slanting eyes

¥ icanthic eyefold
Flat back of head —— ' ¢ S

Abnormal ears — 5~ & v §

57».. ! Short and
Many "loops” — &7 broad hands
on finger tips Small and

arched palate
Big, wrinkled

Special skin tongue
ridge patterns e Dental anomalies
Unilateral or bilateral
absence of one rib -',;,- 3 3, ——
S AR Congenital heart
Intestinal blocka_ge v disease
: ‘ Enlarged colon

Umbilical hernia
Abnormal pelvis
Diminished muscle tone

Big toes widely
spaced




Normal X  Fragile X

fragile
Site




SYNDROME D’X FRAGILE

1/2500

DEFICIT INTELLECTUEL LEGER (TROUBLES MINEURS DES APPRENTISSAGES
AVEC QI NORMAL) A SEVERE

TROUBLES COMPORTEMENTAUX LEGERS (ANXIETE, AGRESSIVITE) A
SEVERES (AUTISME POSSIBLE)

DYSMORPHIE
VISAGE ETROIT ET ALLONGE
* OREILLES ET FRONT PROEMINENTS
» HYPERLAXITE DES DOIGTS
» PIEDS PLATS
*  MACRO-ORCHIDIE CHEZ LE GARCON APRES LA PUBERTE.

PARFOIS OTITES A REPETITION, SINUSITES A REPETITION, CONVULSIONS
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MALFORMATIONS CEREBRALES

ARX
DCX
TUBA3




- 4

TRAJECTOIRES DEVELOPPEMENTALES PROPRES A
CERTAINES PATHOLOGIES...

>
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Syndrome de Williams Trisomie 21
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1. PATHOLOGIES GENETIQUES
2.  PATHOLOGIES METABOLIQUES

3. CONTEXTE PERINATAL

* INFECTION, TOXIQUES (DEPAKINE, ALCOOL) EN
COURS DE GROSSESSE

» PREMATURITE (0,5% DES ENFANTS NES AVANT 32SA
PRESENTENT DES TROUBLES DU SPECTRE AUTISTIQUE)

*  ANOXO-ISCHEMIE NEONATALE
* GROSSESSES MULTIPLES
e RCIU

4. LESION CLASTIQUES OU MALFORMATIVES
(VERMIS CEREBELLEUX, SUBSTANCE BLANCHE, NOYAUX
GRIS CENTRAUX, LOBES TEMPORAUX)

5. ENCEPHALOPATHIES (TRAUMATIQUES, INFECTIEUSES,
TUMORALES, METABOLIQUES)




Maladies génétigues et TSA

Syndrome de Rett

Xfragile

Sclérose tubéreuse de Bourneuville
NF1

Angelman

Prader Willi

T21

Moins fréquents... :

Délétion 22911 (Di George)

Williams-Beuren

Sd 47 XYY

ATRX, Sotos, Ito, Moebius, Joubert, Cohen,
CHARGE, Lujan-Fryns, Smith-Magenis...
Microdélétions ou microduplications récurentes
(15q11-913, 22913, 16p11, 17p11, 2937, 7913...)
Neuroligine 3 et 4 (RX, 0.8%), SHANK 3 (22g13, 0.7%)

Maladies méetaboliques et TSA

Phénylcétonurie

Créatine, Folates

Smith-Lemli-Opitz (SLO)

Purines, Lesch-Nyhan

Amino-aciduries, Cycle urée, biotinidase,
Mitochondrie

CDG syndrome

San Filipo, oligosaccharidoses




MERCI DE VOTRE ATTENTION...




