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Cemémoireestlefriv GTXQ ORQJ WUDYDLO GH UplIOH|
-fHVSqQUH TXTLO SRXUUD VHUYLU GH VRXWLHQ SRXU WRX\
VIQGURPH GY$QJHOP



INTRODUCTION

/IH VIQGURPH G{1$QJHOPDQ G€ j XQH D&xRIP DaeLddntJpQpWLT.
prévalence est estimée a 1/12 000 naissait® T XL UHVWH GLIILFLOH j GLDJQ

GIXQ DQ

Les personnes porteuses de ce syndrome présentent de nombreux troubles parmi lesquels on
trouve un retard mental sévére, des ttesilole la mastication et une salivation excessive, une
absence de langage, des particularités comportementales, des troubles du développement
moteur,descc VHYV G p S GAHNWSWURNKEHWHY GH OIDWWHQWLRQ

La rareté de cette pathologie implique que lefgaionnels y soient peu confrontégeu

formés et, par conséquent, peu préparés a la prise en charge.

LYDFFRPSDIJQHPHQW HVW SOXULGLVFLSOLQDLUH HW FRPSR
GH OD SV\FKRPRWULFLWp XQ VRopihieIQ SVI\IFKRORJLTXH HW

En effet, & décret n°200Z21 du 2mai 2002 fait entrer dans hamp de compétencedss
orthophonistesOH ELODQ HW OfpGXFDWLRQ RX OD UppGXFDWLRQ

génétiques.

Ainsi, ID OLWWPpUDWXUH G p F UrhamatiGrH VegWwhitaRon € Qliffivultds Hle O D
succion), des perturbations des -pgquis au langage (babillage tardif, vocalisations peu
fréquentes ou réduites) et préconise une prise en charge précoce.

Ces éléments devraient étre des indicateurs de la YWéac¥ép GITXQH SULVH HQ
orthophonique deés le plus jeune age, avant méme la pose du diagnostic du syndrome.

Poutant, le témoignage dSDUH QW YV G 1 kh@n Do@sWaVpeh@sldeGonstater que
FHUWDLQV VRQW VXLYLV HQ OLEPXIDD BEHMDWWUG WQ R R EIUGHV O
GIDXFXQH SULVH HQ FKDUJH RUWKRSKRQLTXH

1RXV QRXV VRPPHV GRQF LQWHUURJpV VXU OHV PRGDOLWp
de ces patients et nous avomsvisage de recenser le nombre de patisnisis en

orthophonie, leur age, ainsi que le rythme et le contenu de leur prise en charge.

Enfin, nous nous sommes demasidéla prise en chaftH GH FHV SDWLHQWYV GLIIgL
OTDXWUH



3RXU FHV UDLVRQV LO QRXV HVW DSSDUX QpFHVVDLUEL
GTRUWKR S &nar® erv/ éhangeé of dyant suivasdpatientsAngelman en France et si
SRVVLEOH j OfpWUDQJHU j OYDLGH GfHQWUHWLHQV HW Gl
tenter de préciser les caractéristiques de leur pratique.

Il nousa également semblé utite recueillir le ressenti des parents suite a la prise en charge

ou non de leur enfant en orthophonie.

/fDQDO\VH GH FH\polrkithd WS RQRBWWHM GIpWDEOLU XQ kJH

prise en charge, de dégager des aeegrise en charget enfin defaciliter la connaissance de

ce syndrome daleses specificités.

&HV GRQQpHV SRXUUDLHQW PHWWUH HQ pYLGHQFH GHV V
LQGLTXHU OHV pOpPHQWYV GTXQH SURJUDPPDWLRQ UppGXFL

Nous exlRVHURQV GDQV XQH SUHPLqUH SDUWLH OHV FDUDFW
plus particulierement ses manifestations cliniques. Ensuite, nous étudierons les préconisations

pour la prise en charge de ce syndrome dans la littérature.

Puis, nous présesions notre protocole expérimentalfDQDO\VH GHV Up&MXOWDWYV
permettra de compareins données avec celles de la littérgtae présenter les limites de
QRWUH pWXGH HW GIfHQ H[SRVHU OHV SHUVSHFWLYHYV



PARTIE THEORIQUE



I. Les maladies rareq1)
A. Définition

Une maladie rare se définit par sa prévaler8X L WTHKOIOH QH FRQFHUQH TXT{X
restreint de personnes par rapport a la population génésd).

Soit une personne surd®0 sebn le seuil retenu en Europe, ce qui représente pour la France,
moins de 3M0O0 cas pour une maladie donnée.

DIDSUQqgV OighanetViHenGexiste actuellement envir@000et chaque année, 200 a

300 nouvelles maladies sont découvertes.

Prises isolérant, elles sont raresnéanmoins, elles concemt un grand nombre de personnes
S X L vrTestinie que 6 a 8 % de la population mondiale serait touchée, ce qui reppigente,
de trois millions de personnes en France,n2lions en Europe et 27 millionaux Etats

Unis.

1RPEUH GH FHVY PDODGLHV VRQW GLWHV RUSKHOLQHV SXLYV

thérapeutique.

B. Etiologie des maladies rares

On saitque presque toutes les maladies génétiques sont des maladies rar@gxistasdes
maladiesares qui ne sont pas génétiques.

En effet, les maladies rares ont une origine génétique dans 80% d&3).dass autres
SHXYHQW rWUH dbgeRdutirdinaél ol aheEreUsE.

Enfin, pour un grand nombre de maladiessduse reste encore inconnue actuelleif2nt
C. Sémiologie (2)

Les trois quarts demaladies raresontpréserngs des la naissance ou avafifttJH GHet DQV
génerent de graves incapacitégepéndat, certaines maladies raresenviron un quart
DSSDUDLVVHQW DSUqV DQV &THVW OH FDV GH OD VFOpUI

Les maladies rares sont trés hétérogenes pfiikg@ HQ H[LVWH XQ Jdudi®@&8 QRPEU
OH IDLW TXY «2&id aBraRIEls &teintes et des évolutions différentes en fonction de

chaque personne.



Pourtant, on peut tout de méme observer que les maladies rares présentent des caractéristiques
communesTXH OfRQ UHWURXYH TXDVL FRQVWDGPéhitdi@aes, (OOHV

invalidantes et le pronostic vital est souvent en jeu.

I IDXW DXVVL JDUGHU j OfTHVSUIHMWLVYWH BSIDH/Q GMRIXWUHIILW H
Néanmoins, une prise en charge thérapeutique peut permetoeildger les symptomes

Gafinéliorer la qualité de vides patients
D. Conséquences médicasociales de la rareté de ces maladi¢®

Bien évidemment, les connaissances médicales et scientiffgueles maladies rares ne

cessent de se développenais cerdines de ces maladies sont si rares que parfois, les malades
rencontrent deglifficultés a étre diagnostiqaginformés et orient® vers des professionnels
compétents.

,O FRQYLHQW LFL GH VRXOLJQHU OfLQIOXHQFH QRWDEOH
SDWLHQW auxscbin®4 jriseFem ¢harge sociale et médicale de la magadier le délai

du diagnostic.

(W SXLV QYRXEOLRQV SDV TXTLO H[LVW Hod @agRadtiquéesivy P D O
et pour lesquelles les patients et leslgioV VLRQQHOV GH VDQWp UHVWHQW GL
Pour ces personnes, la prise en charge est diffielle devrait étre globale mai reste
centréeque sur les symptdomes de leur maladieen résulte parfois deprises en charge

inefficaces ce qui eprésentein surcodt pour la collectivité.

Pour toutes ces raisons et devafiLQVLVWDQFH GHV DV VR PBIODWIHR/Q \O U(R\S
Francaisa décidé de mener une politiqdie soutien et de recherche sur les maladies. rares
Ainsi, par la mise en ° XY W&l moyas financiers conséquents, les maladies rares sont

devenues une priorité de santé publique depuis la Loi de santé publique du 9 Aolt 2004.

E. Les plans nationaux maladies rares (PNMR)

1- Leurs objectifs et axes de travail

La France estlepramiU SD\V GH Of8QLMBQJYR XU RPIVH QIEMdtidkhl X Q
maladies rares (2005 £2008)(4).

&H SUHPLHU SODQ pWDLW D[p VXU OD FRQQDLVVDQFH GH C
spécificités, le développen@gW GH OD IRUPDWLRQ HW GH OYfLQIRUPDWLF

5



OfDFFqV DX[ VRLQV HW OD Takbi Que\d pecBetrich® Bt développément) F K D U
de partenariat nationaux et internationaux.

Il a permis, par exemple, la mise en place ckntres de référence et de centres de
compétences, le développement de la base de données Orphanet ou le financement de projets

de recherche.

Le second plan national maladies rares (2@2D14), dans la continuité du premier, a pour
ambition «G D PrerO4d Rualité de la prise en charge des patients, de développer la
UHFKHUFKH HW GIYDPSOLILHU OHV FRRSpPODWLRQV HXURSpH
Pour cela, le plan a défidies axes de travail précis comrpey exemple, unevéluationet

une labellisatiomes cents de référence maladies rares.

7TRXMRXUV GDQV OYRSWLTXH GIDPpOLRUHU OYDFFqV DX GL
est préconisé de développer la télémédeeirde GRW H U O ing BANQUE iHat@ifade
donnée<liniguesdes maladies rares.

Tout cHF L V TL Q \eFsouciMe renbre pus accessibles les informations sur les maladies

rares et decompléer les connaissances des professionnels de santé sur ces pathologies

spécifiquesleur prise enltarge et leurs effets

Paralelement, ila été créda « Fondation maladies rares(6), qui est une &ndation de
coopération scientifique entre les acteurs publics et privéSX Y U paQr\développer la

recherche dans le dmine des maladies rares.

I NTDFFHQW HVW PLV VXU OHV FRRSpUDWLRQV HW OH SDUYV
international

De mémeJe second PNMR a permis financement de plateformes nationales de diagnostic
DSSURIRQGL HQ UH Q @iaptdées SaRdravoirésespitaligrsT KdeS appareils

de trés haute technologie.

$ILQ GH IDFLOLWHU OH PDLOODJH GX WHUULWRLUH GH PL
SULVH HQ FKDUJH GH TXDOLWp SRXU OHVleSPNMRHQWY DW!
RUJDQLVp OTRIIUH GH VRLQV HQ FUpDQW GHV FHQWUHV GF
Ceuxci remplissent des fonctions essentielles que nous nous proposons de détailler plus

précisément.



2- Les centres de référencenaladies rares

Il exige 131 centres de référenceationaux,labelliséspour une maladie ou un groupe de
maladies raresCes centregéunissentles equipepluridisciplinaireshospitalieresprganisées
DXWRXU G1pT X hautevheRgpeclaksBed.H V
Le label est attribuéour une durée de 5 gnsarle ministre chargé de la santé, aprés avoir
UHFXHLOOL OYDYLV GYH[uH thtiev desgiapgBHti@spEQWY HW VHORQ
Lesmissions G X Q H&li@fevddde sont de
¥, « Faciliter le diagnostic et définir une stratégie aes protocoles de prise en charge
WKpUDSHXWLTXH SV\FKRORJLTXHn lef et Pt QHP HQ
Autorité de Sant§HAS) et OT8QLRQ 1DWLRQDOH GHV &DLVVHV (
(UNCAM) ;
¥, Coordonner les travaux de recherche et participer auevsillance épidémiologique,
HQ OLHQ DYHF Of,QVWLWXWnSBPWLRQDO GH 9HLOOH 6DC
¥% 3DUWLFLSHU j GHV DFWLRQV GH IRUPDWLRG®G ddW GTLQ
santé, les malades et leultDPLOOHV HQ OLHQ DYHF Of, Q¢ WLWXW
GI(GXFDWLRQ @\PES®); OD 6DQWp
% Animer et coordonner les réseaux de correspondants sanitaires et rsédiaax;

¥ Etre des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles et les associations de malades

(7)

Toutes cesmissions ont pour objectfGI{DPpOLRUHU OHV FRQQDLVVDQFF
professionnelles.

Ces centremssurentaussi XQ U{OH G{H[SHUWLVH HWntG@élelogpé-dex UV S XI
compétences spécifiques a une maladie ou un groupe de maladies (Axes

Ainsi, en raison de la rareté de la pathologie et du peu de spécialistes existant dans ce
domaine, ils sont amenés a travailler en lien avec des établissements ou des professionnels de
VDQWp TXL QYDSSDUMQAW Q @HXW FPYHIRPRPBDSKLTXH GILPS
DYHF OfpWUDQJHU

'H SOXV OHXU WUDYDLO SHUPHW DX[ DXWRULWpPV DGPLQL

sanitaire dans le domaine des maladies rares.

Les centres de référenogpondentau b RLQ GH OLVLELOLWpP GH OfYRIIUH Gt
et leurs prochegeurassurantn meilleur acces au diagnostirme prise en charge globate
qualitéet en cohésionaveO HV GLIIpUHQWHYV VWUXFWXUHY HW DFWHXU

v



lIs doivent pour cela organiser la prise en charge sur tout le territoiredasestructures déja

existantes les centres de compétences.

3- Les centres de compétences

Au niveau régional ou interrégional, 50&ntres de compétences ont été identifiés par les
centres de référence pour certaines maladies rares.

/HXU U{OH HVW Gip% CH UU RMHseEhDhhQ@®& W \Aiviu patienten

lien avec lexentres de référenc les acteurs et strucas sanitaires et médismciauxde

proximité.

RESUME
/H 30DQ QDWLRQDO PDODGLHV UDUHV SUpYRLW OD
DWWHLQWYV GfXQH PDODGLH UDUH VXU GHX[ QLYHD
™ XQ QLYHDX GTH[SHUWLVH HW GH UHFRXUV VR’
les centres de réfénce labelliségqui ont vocation a coordonner la définition ¢
référentiels et des protocoles thérapeutiques, la surveillance épidémiologiqu
coordination des activités de recherche
™ un niveau de prise en charge, souvent régional, avec les cdatoesnpétences q
pWDEOLVVHQW OH GLDJQRVWLF PHWWHQW HQ
charge du patient.

/I THQMHX GH FHV GLVSRVLWLRQV HVW GH SikeUeR ldhargf¢UH X Q
spécifique des patientMlais, F 1 H \é&8hurDeXjeu économiqumur la collectivitépuisquede
nombreusesiépensesont induies par les maladies rares. Par exemple, citlensodt de

O TH U U D Qskdtie @'esEa-t@eR]es consultations, examens ou hospitalisations inutiles, le

coat definaneement de la prise en charge sanitaire (exonération du ticket modgérateur

UH P E R X U VaitiesHa&gWiq@§u de transport)e colt pour les famillesGH FH TXL QYHV
SDV SULV HQABXian¢d MalddeUtelS fertaiingis pharmaceutiques

Grace aa mise en réseanationak et internationa des connaissances scientifiques et de la
UHFKHUFKH R&p&di dS ptogvés daxy le diagtio, voire le traitement de ces
maladies.l convient toutefois de soulign queseul un petit nombre de pagsengagé une

politique ce soutien a la recherckar les maladies rar¢8).



II-Le VIQGURPH GT1$QJHOPDQ

A. Découverte du syndrome

1- Le Docteur Harry Angelman

Le syndrome ¢ $ Q JH OuP BéQouvert en 1965 pam pédiatrebritannique le Docteur

Harry Angelman.

Au début des années 60, fut le premier a décrire les caractéristiques spécifiques du
VIQGURPH FRQQX DXMRXUGYIKXL VRXMV9PH QRP GH VI\QGURPF&
Trois enfantdurent adressés dans son sezyien Angleterre, aesd périodesitférentes En

OHV H[DPLQDQW LO UHPDUTXD TXfJLOV DYDLHQW WRXV H
absence de langage, des acces de rire excessifs, des mouwmastsiémarchgaccadés a

OD PDQLqUH GTX@¢IGRDRRBYQIHHNVNMIAELDOH HW GHV FULVHV G
Sans en étre certaiit,pensa que leur maladie avait une cause commaeie kb diagnostic

pWDLW SXUHPHQW FOLQLTXH FDU LO OXL pWDLW LPSRVVLE
ces enfants souffrant tous de la méme maladie.

POXV WDUG DORUV TXTLO VH W UuUtRXe fziniwe HRtuMO DO FHY H C

garconavec un dessin de marionnetteau Musée de Vérone.

Tableau 1- « Giovane con disegno di pupae». jeune garcon avec un dessin de marionnette.
Museodi Castelvecchio

Photo: Giovanni Francesco Caroto
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Le visage souriant du garcon du tableale fait que sspatients avaient des mouvemeets
une démarcheVDFFDGpV OfLQFLWQqU Hsdhtifigue $i ek Hrals &nfantB, U W L F O

intitulé «Puppet Childrem («lesenfants marionnettes (9).

Cette dénomination ne plaisait pas aux parents mais elle a servi a rassembler les
caractéristiquesliniquesdes trois patiets en un seul groupBlus tard, on a retenu le nom de
VIQGURPH GT1$QJHOPDQ HQ KRPPDJH DX[ UHFKHUFKHV GTY+L

On appelle souvent les enfants porteurs de ce syndromeatigese, en lien avec le nom du

Docteu Angelman.

Cet article fut publiéen 1965 et, apres avoV XV F L \Mi@gréGiIHI®W RXEOLp MXVTXID:
des années 8@0).

(Q IDLW SOXVLHXUV PpGHFLQV QLDLHQW OfYH[LVWHQFH GH
2- Des avancée scientifiques

En 1987fut identifiée, aux EtatsUnis, OTDQRPDOLH FKUR P BMRI®dymdkdieH Q F D X
G 1% Q J H Qrfe Dé&Petiorsurune porion duchromosome 1511).

RapidementJUKkFH j OD FRPSDUDLVRQ HQWUH OD GpOmi¢LRQ GX
responsable du syndrome de PraderOOL HW FHOOH GYRULJLQH PDWHL
VIQGURPH GY$QJHOPDQ LO IXW GpPRQWUDp(19HKL3p KegsQRPqQH
deux délétions ancernent la méme région du chromosomemnéis le tableau clinique est
GLIIpUHQW SX batExefmpl@GBQY VM VIQGURPH GT$QJHOPDQ GHYV
OfHQFpSKDORJUDPPH

En 1997,0H JgQH GX V\QG U RUBH3A fub Rald{I3)RDI@recheche tente a
présentde découvrir comment les anahes de ce geneémpactentle développement

neurobgique chez les patients Angelman.

Au cours des vingt derniéres années, &k yuun accroissement des connaissances sur le
S\QGURPH GY$QJHOPDQ GDQV OH PRQGH /HV SbtldrédwyVv VH \
des sites internet, des blogisbeaucoup de sites médicaux et professionnels ont vu le jour.

Tout ceci permet aux famillet aux professionnels concerrpgzs ce spdrome dff R E ViésQ L U

informationset des supports de travalil
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B. Estimation de la prévalence

/IH VIQGURPH GT1$QJHOPDQ H[LVWH GDQV WRXV OHV JURXSH
que les femmesmais m ne connait pas la prélence exacte de ce syndrordans la
population(14).

Selon une étle suédoisela prévalence de ce syndronveH U D L WOO0G (1L5) et une étude
GDQRLVH SURSRVH XQH(SBYpYDOHQFH GTY

Deplus, @ remarT XDQW TXH SHX GtiparGexdaa\cbhdrté @dcasDdppoQés de
VIQGURPH G¢Y9{@stHppam @Quda population portese de ce syndromeétait

sdrement sous estimédinsi, plusieurs études ordté menées pour évaluarprévdence du
VIQGURPH G Tchez dles@dulDe® déficients mentaaxstade modéré a proformulacés

dans des institutiond.es résultats indiggntun taux de prévalenae 1,4 %(17) et mémede

4, 8%(18).

En utilisant les chiffres du recensement de 1997 ebarapolant ces données a la population

GH OfpWDW GBuckBYWI8)L D RERVHQ X XQH/20000¢aB.DWLRQ G
Cenombreest aussproposedans un artie de 1992, par Jill ClayteSmith (19).

'‘fDSUqV %YHUQDUG 'DQ QHXURSpGLDWUH EHOJH OD SUpYLCL
12000 a 20000 personnefll).

7RXV OHV DXW H Xdde/qué £EIE prvdlénee@sl sans aucun doute bien inférieure a

OD UpDOLWp HW TXYfHOOH UHVWH GLIILFLOH j pYDOXHU L
indubitablement plus important que celui indiqué dans la littérature scientifique.

En effet, le da@Q RVWLF GH V\QGURPHYET$0Q VYHQPRI4E/ &DDAme IiP H Q W
OTR@ FRQQDLW SDV OH SsxrUdidd@siqddsH oG felutQuerisar LoGeXce

chiffre est significatif.

Ainsi, par exemple,reBelgique, a peineX Q H F H Q W D L AhbeliGafi sbQt tda¢p§¥.\Or,

VL RQ DSSOLTXH X/@0H08,Udev &t @lutdyrarbirGAOD cag20).

'H SOXV LO DSSDUDLW TXTXQ QR Poiiddrs@RyndpgmipeuiedtH DEOH C
avoir étédiagnostigués comme tistes en raison de leur déficience mentale et de leur
épilepsig(15) (21).

Charles Wiliams SpGLDWUH HW JpQpWLFLHQuggéd 8Q4di deHtdnfL Wp G
compte dans le calcul de la padencede la réduction probable da durée de vie dans le
VIQGURPH G 1%$%LUHQ PIDX@®mn¥d-ne Qdit actuellement disponible, ce spécialiste

pense qulOH UHWDUG PHQWDO VpYqUH Hio3thHuérdesdfactelryd& TpSLO
risque(22).
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J.ClaytonSmith etL.Laan (2003)considerentjue la durée de vied peuréduite,en dépit du

fait que certaingatients adultes puissent deveabéses etV R X11ULU GddphagldrO X[ °
important(23).

(QILQ ORUV GH OD FRQIpUHQFH VXU OH V\Q®@YRIPH G1%$Q
Professeur'DQ D LQGLTXp TXH OYHVSpUDQFH GH YLHsqtkVW QRU
potentiel de blessures lors abutesduesj OYpSLOHSVLH Res mh@diesduVRQ ©
malformationsassocieesD X VIQGURPH &71$QJHOPDQ

IO DSSDUDLW TXH OD SUpYDOHQFH GX VIQGURPH GY$QJHOF
serait comprise entre 1/10 000 et 1/20 000(22%
Finalerment, C.Williams(2008)préconisede reteniune SUpYDOHQFH G 122). FDV

ConcréetementVL OfRQ YHXW pWDEOLU XQH SURMHFWLRQ GH SR
OfpWHQGXH GX V\BGILDRVH LODPRQYRWQW GIDSSOWTEYHU OD
nombre de naissances total.

Ainsi, le nombre de naissances en Fraece2012 ayantété de 79200 (25), on peut estimer
TXTHQYLURQ EpEpV VRIGW RPM SRIWHDOPD GXOYDQQpPpH GHL

RESUME
Une pévalence retenue de 1/15 000 naissargm®sentenviron 53 bébés Angelmaan
Francegen 2012.

C. Le diagnostic
1- Donnéesgénéales

/IH VIQGURPH Gf$QJHOPDQ QTYHVW KB& BELhss&hCplistiPeHIQ W SDV
phénotype est normadla taille, le poids et le périmétoeanien sontlans la normé26), mais

on retrouve frequemmentGHY GLIILFXOWpV GYDOLPHQUEBSWERQ QRW
succion de la déglutitionou desrégurgitationsdes le début de la vik7). ,O0 QT has VWH

G 1D QR P DO L HXcept¥, pddféis, give protrusion de la landde.

Les premiers signes de retard de dévelopeet apparaissentvers six moiset les

manifestations cliniques dayndrome ne deviennent évidestgue vers un g27) (28).
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Ainsi, par exemple, on releve un ralentissement de croissance du périmetre cranien
(microcéphali¢ ou unretard du développement moteur, parfois associé a une hypotonie du
tronc(27).

La plupart desdiagnostics sont posés entrel et 4 ans lorsque les comportements

caractéristiques et les particularités/elopperantaledeviennent plus évidenf29) (30).

L T p W D E O L VdiagriastiQaé/ faid de trois manieres complémentaires : les caractéristiques
cliniques, OTpOHFW UR H Q F peS t¢QyBnEeBRFH.H HW

7TRXV OHV VLIQHV FOLQLTXHYVY QTRQW SDV EHVRLQEGIrWUH S
HITHW FHUWDLQHY PDQLIHVWDWLRQV FOLQLTXHYV H[LVWHQ"

plus sporadiques.
2- /HV VLIQHV FOLQLTXHYV GX VIQGURPH GT$QJHOPDQ HW «

En 1995 puisde nouveauH Q XQH FRQIpUHQFH GH FRQVHQVXV VXU
(30)a eu lieu entre spécialistes et cherchddisL Q G gs\WidhEs@linldues caractéristiques

du syndrome

Le documentproduitj OTLVVXH GH F H\WoildbjEdRfQG H UBIRIFHLWHU OfpW XC
des personnes porteuses dugs URPH PDLV DXVV lpo® Tgsyused sltdstF HOO HV
génétigues somestés négatifs.

(Q HIITHW EMRXUGHIKOXL. XQH FRQILUPDWLR QsyhgrgnmeW LT XH
GI$QJHOPD ERVVLEOH LO UHVWH QpDQPRLQV j GY

diagnostic clinique ne peut étre confirmé par les tests génétigples

. Signes cliniques onstants (100%des ca}

- Déficience mentale sévére

- Retard du développemepgychanoteur

- Trouble moteur avec ataxie et/ou trémulatales membres. Ce trouble mot@eaut
étre modéré avedes titubationsdesWURXEOHYV Gd¢ & fHalddesse o& desl
mouvementsaides esaccadés.

- Particularité comportementale : combinaison de rire/sourire fréquents, comportement
joyeux, hyperexcitabilité,bras souvent relevés avec applaudissements, instabilité
motrice

- Troubles du langage : peu ou pas de matspmpréhension éa communication non

verbalesontmeilleures que la communication verbale.
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. Signes cliniques féquents (plus de 80%des ca}

Retard de croissance du périmetre crarjie® D U W L Ude=BHangs§ krdddiisant par
unemicrocéphalig(”- '6 j OYkJH XGplus pidaphcé dans les cas de délétion
15911.2913

Epilepsie, apparaissant généralement avant 3 als. YV pYpULWp GH QTpSLOH!:
généralemenDYHF OYkJH PDLVWHIOHOGHKIW 36 X0 W\H

Anomalies caractéristique& H O T ((* SR X YteQwhs BsSdeixUpBemieres

années de vie. Ces anomalies patipeecéder les signes cliniquetssontsouvent non

corrélées aux crises convulsives cliniques.

Signes cliniques asocés (2080% des ca}

Occiput plat

Protrusion de la langue

Troubles de la succion / déglutition

Difficultés alimentaires et/ou hypotonie axigendant lapériodede la petite enfance
Prognathisme

Bouche lage, dents écartées

Hyper salivation, « bavage

Mastication excessive

Tendance a tout porter a la bouche

Strabisme

Hypopigmentation de la peau, cheveux et yeux clairs comparés a la famille, seulement
dans les cas de délétion

Majoration des réflexes ostéendineux aux membres inférieurs

Bras en psition relevée, fléchjgparticulieremenpendanta marche

Elargissement du polygone de sustentation avec valgus des pieds

Sensibilité augmentée a la chaleur

Perturbation du cycle veilsommeil et besoin de sommeil diminué
Attraction et fascinatiorS R XU O fHD X IDVFLQDWLRQ SRXU OHV SD
Troubles du comportement alimentaire

Obésité (chez le grand enfant)

Scoliose

Constipation
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3- L 1 pabddencéphalogramme

/1 p O HeRd¥ph&ogrammépu EEQ HVW XQ H[DPHQ TXL D VSRXHUEXYD BW
électrigue du cerveauD X PR\HQ GYfpOHFWURGHYV

&KH] OHV SDWLHQWYV SRUW H X UMis @omlie® Gabrt&istioey Q@ JHO P |
O 1 p Oetéephbldyramme ont été décritgB) (31) (32).

/ fanomaliela plus fréquenteescaractérise pades séquems prolongées de l'activité delta

rythmique a 23 hertz,de fore amplitude, plus importantes sur les régions frontates

associées a des déchargpseptiformes superposées

Le second typestcaractérisgparune activité&hétarythmique persistante &6 hertz,de fore

amplitude, dans une large zonesouvent généraliséesans somnolence associégette

anomalie essouvent rencontréehez les patientdgésde moins del2 ans.

Le troisieme typeHVW PDUTXp SDU OD SUpnesQ#ds, d8H4 eZld®@ WHYV HV
haute amplitudesurtou postérieures et favorisées par la fermeture des yeux.

Ces anomalies sortaractéristiques du syndronet sontobservées en dehors des crises
GpSL@BSVLH

,O QM\ D SDV GH GLIIpUHQFHYVY GDQV OHV DQRPDOLHV UHOF
DYHF RX vDQV FULVHV GYfpSLOHSVLH PDLV OHV DRRPDOLH
patients avec délétigi30).

Ainsi, [T pOHHRQYRISKDORJUDPPH FRQVWLWXH XQH DLGH DX GLD.
SX DYRLU GH FRQILUPDWLRQ JpQpWLTXH GX Vpuedu®k PH RX
les citéres de diagnostic cliniquapparaissent avec évidence.

&HW H[DPHQ UHYrW DXVVL XQH JUDQGH LPSRUWDQFH SRXU

4- Les tests génétique&9)

/ITDQRPDOLH JpQpWLTXH j OYRULJLQ&ite6 par\e\eperooRdid 16 1$Q J H
GTRULJLQH @ED WAEtLe@Ment) H existe itférents tests génétiquesermettat

Adentifier le syndrome avec certitude

TRXW GY{DERUG XQ FDU\RW\SH HVW UpDObanomali€&slLQ GH
chromosomiques. Cet examen est réalisé conjointetnene analyse FISKFluorescent In

6LWX +\EULGL]DWLRQ TXL VYDSSOLTXH DX[ FHOOXOHV FRC
technique permet de visualiser une délétion éventuelle de lanrédpgllq 13 du
chronosome 15.
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6L DXFXQH GpOpWLRIDQWHWW DA B @iy Hrstiqlipedfinvde Saxdit vV
VILO H[LVWH XQH GLVRPLH XQLSDUHQWDOH SDWHUQHOOH
géne UBE3A.

Ces différents examens HQGHQW SRVVLEOH OH GLDJQRVWLF GH V\Q

des cas. Pourtant, pour 10% de patients, auanomalie génétique Bst déceléé29).

D. eWLRORJLH GX VIQGURPH Gf$QJHOPDQ

1- Rappelsde génétique

Un chromosome est unsgtructure constituée ADN et sert de supporta OfLQIRUPDWLR
génétique.Nous en avons 23 paires dans le noyau de chacune de nos cellules, 22 sont
communes aux deux sexes. Les deux chromosomes restants stmonessomesexuels

Chez la femme, ils forment une paireles chromosomes X et chez I'homme,les
chromosomes XY.

Lors de la conceptiohaque parent donne un chromosome de chaque;paireere done

ensuite un chromosome X, tandis que le pére donne un X ou un Y, ce qui permet la
constitution de la 28paire XX ou XY.

Un chromosome possede un bras cappelé « », placé en haut sur le caryotype bras

long, appelé « », placé en bagt unepartie centrale, le gentromeére».

Chaque bras est divisé en régions et chaque région est divisée en bandes.

Par conséquent, un emplacement est défini par le numéro du chromosome, puis de la lettre du
bras impliqué, puis des numéros de région et de b@3)€36).

/IH JgQH HVW XQH SHWLWH SDUWLH GX FRGH JpQpWLTXH
nucléique (appelées C, G, A, T) qui, assemblées, forment des séquences. Toutes ces
séquences formentfI$'1 Un gene permet la production gotéines, qui ellemémes
participentau fonctionnement normal des cellules huma(@83

/1$'1 HVW OD VXEVWDQFH TXL FRQVWLWXH OHV FKURPRVRP

2- Les mécanisme génétiques en caustans IH VIQGURPH G{$QJHOPDQ

/IH VIQGURPH GT1$QJHOPDQ SURYLHQW GTXQH SHUWXUEDW
FPUPEUDOHY GTXQ JgqQH DSSHOp 8%( $ VLWXpleydkads OH FKU
la région 1591413
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Figure 1 - Le chromosome 15 avec en rouge la partie contenant le géne UBE3A

(source: cureangelman.org)

Normalement, dns une cellule humaine, chaque géne est représenté deux 0@ GYIRULJLQF
SDWHUQHOOH HW X QCé&pfiRiahidansQ@éttam&s\ddd ceeEbraexetl le géene

8%($ GTRULIJLQH PDWHUQHOOH HVW DFWLkdldddreUsé, TXH OD

cestta GLUH TXH OfH[HPSODLUH GH FH JqQedite @dtivaBdnR& XLW S|
appeléeempreinte génomique.

Chez les persordV SRUWHXVHV GX VI\QGURPH G1$QéHeEnEDQ Of
maternel UBE3A situé dans la région 150413 du chromosome 15 SXLVTX{LO UH\

silencieux(29). Certaines parties du cerveau neose¢doncpas activées par ggne.

Lesmécanismepouvantoccasionerle syndromeG {$QJHOPDQ VRQW2%p:H TXDWUH
- Une délétion 15q11ql13: lorsque la région contenant le géne UBE3A du
chromosome 15 maternel est abséateiron 70% des cas)
- Unemutation du géne UBEBA ORUVTX{LO H[LVWH XQH DQRPDO
GX JgQH 8%uigite @fernelle (10 5% des cas)
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- Une disomie uniparentale paternelle: les deux chromosomes 15oprennent
exclusivement du pereifviron 5% des cas

- Un défaut dfHPSUHLQWH :Jeus&ePlé Tidmosome 15 maternel est
présenimais reste silencieux (environ 5% des cas)

Figure 2 - Les différents mécanismes causant le syndrome d'Angelman

(source cureangelman.org)

Selon le mécanisnm®ousjacent, les symptéas seront plus ou moins marqués et le risque de
récurrence ne sera pas le méé). Ce risque est trés faible (< a 1%) en cas de délétion de

novo, de disomie uniparentgiaternelle ouG H G p | D Xr¥ihteGdehrbiBlue sans délétion

GX FHQWUH .G&Hen8d) H pa3d¥ Bl 50% en casG@@ IDXW GITHPSUHLQWH J)
DYHF GpOpWLRQ GX FHQWUH G HR3IBEBAGIWIKEs oM a@ddi PXW D
présentes chez la mgi29) (37) (38).

Il est nécessaire de souligner quaur environ 5410 GHVY SDWLHQWY LO QYH[LVV
connueactuellement PDOJUp OD SUpVHQFH GH VLJQHV ELdUQLTXHYV
syndrome.&HUWDLQV DXWHXUV SHQVHQW TXH GYDXWUHYV JgQHYV
responsables des troubl&s) conséquence, pour ces patients, le risque de récurrence lors de
grossesses ultérieures est indétern(@7e (38).

En raison de ce risque de récurrence, le conseil génétique est préconisé.
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RESUME
EWLRORJLH GX VIQGURPH GY$QJHOPDQ
™ microdélétion 15q1-13: environ 60 a 75% des cas
™ mutation du gene UBE3A10 a 15 % des cas
™ disomie uniparentale paternellenviron 5% des cas
™ GpIDXW GTHPSU H:le@itbH 5Jopd@sedsL T X H

™ cause inconnueenviron 5 a 26 % des cas

1RXV YHQRQV GH SUpVHQWHU OH VI\QGURPH GT1$QJHOPDQ H
de diagnosticCommenous I DYRQV pYRTXp SU wrRfgeréenddPde2Q0@20) & D F
SHUPLV GTpWDEOLU XQ Hs Gpedifiglids auHsyivdtain@.HOeé paild il pust X H
VHPEOH LPSRUWDQW GYpWKabeHde @O tantérSigupsiudquelel QW FH
VIQGURPH GT1$QJHOPDQ UHVWH WUQqV GLIILFLOH j GpWHFWH
Ainsi, les auteurs indiquent tous que le poids et le périmétre cranien sont normaux a la
naissancé27) (39). De mémeles dysmorphies faciales apparaissent plus tardivement

,O QTHQ GHPHXUH SDV PRLQV TXH FHV HQIDQWY VRXIIUHQV
DYRLU FRQQDLVVDQFH SHXW SHUPHWWUH DX[ RUYWAKRSKRQL
pFKpDQW GTRULHQWHU OHV SDUHQWY YHUV XQH FRQVXOW|

E. Analyse de certainesnanifestations cliniques

- Problemes digestifs et comportements crooteurs
Les problemes alimentaires sdrasfréquents(40) (41) SXLVTXLOV DIIHFWHQW SO.;
nourrissong27) (39) , maisrestentnon séveres, en genérds apparaissent habituellement
tbt, dans les six premiers mois dée (30), et se manifestenpar des difficultés de
coordination de la succion @¢la déglutition(26) (27).
Ainsi, on peut relever @ nouvements de languacoordomeés avec des poussees en ayant
ou une incoordination oronotrice généralisée. Il pewxister XQ WURXEOH GH OfLQL
VXFFLRQ HW GH OYDOODLWHPHQW HW OYDOLPEQPSDPWLRQ C
(30).
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Les régurgitationsfréquentespeuvent étre interprétées comme une intolérance au lait ou
comme un reflux gastrésophagier(27). Dans de rares cas, fleflux gastro °sophagien peut

nécessiter une intervention chirurgicale.

,O HVW SRVVLEOH GYREVHUYHU YHUV PRLV XQ UDOHQ\
GLIILFXOWpV G DOLPH Q7P Ntoivient H&\Vsujveilif garScRIdrdrn@nit i

SULVH GH SRLGV j OTDGROHVF@QFH DILQ GH SUpYHQLU OfR
Les enfantporteurs du SA porterde nombreuses choses dans leur baubDiaas la petite

enfance, la succion de la main (et parfois deds)iest fréquest Plus tard, la majorité des

jeux exploratoires se fait par la manipulation orale et la mastication.

BeaucoupG THQWRIBIWH XQH SURWUXVLRQ GH OD ODQJXH HW XQ E
SURWUXVLRQ QYH[LVW®S& TXH SHQGDQW OH ULUH

- Epilepsie
&RPPH QRXV OfDYRQV GpMj LQGLTXp SUpFpGHPPHQW Of
DQRPDOLHV OLpHV j OfpSLOHSVLH
En effet,on releve desF ULV HV G fiquB%b®% HeS wdtiehtét1) (42), avec un début dans
OHV WURLYV SUHPLqUHV DQ @fp)HRAr 8drRsegilent, laGimeQuay deHcriseX [
précede souvent le diagnosii).
BHQGDQWFBTHIHY FULVHV RQW W Hup &ta Gbrie(42)88eDahD VW UH
peut observer alorsles convulsions ou une perte de connaissance, parfois méme, des
hallucinations.
Les crises peuwent étre partiellesou généralisées et revétir différentes formes. Ainsi, on
retrouve des absencemypiquesou associées a une composante clonigles crises
myocloniques, des crises atoniquastonico-cloniques(26) (27) (43) (44) (45).
/IHV FULVHV GHPECCOHSWLHIDPpOLRUHU | ferfirdéd R WH V PH @ §FHi
adulte(26) (27) (41).

- Hypotonig troubles du développement moteeirdifficultés de mouvements
Une hypotonietroncale associée a une hypertordes membres someleves dans la petite
enfance(26) (27) (30) (46). A. Smith(39) SUpFLVH P riypotonie idst@rsente, des la
naissance, pour 63% deatiens de son étude.
Les mouvements volontaires sont souvent désordonnés et mal coordopaésatséquent,
ilsempéchentOD PDUFKH RX O DDIOVWHSRWNW EREEnbigRdatdddlesy HU G
six premiersmois devie (26) (29).
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Les acquisitions motrices sont retardéda position assise se produitehpQpUDO DSUqV O
de 12 mois et la marche est souvarquise entré8 moiset 10ans(19) (26) (29) (40) (41).

Certains enfants sb si ataxiquesT XH OD PDUFKH HVW LPSRVVLEOH MXVT
agés et pls aptes a palieO HV W UR X E O H Veriion Q0P dcKduént. & tdaict{&p)

(26) (29).

La démarche est lente, ataxique et rd@2@). On observe € mouvementgxtrémement

instables et saccadés lors de la marche. De glsigambes sont tenuesaéees et il existe un
élargissement du polygone de bates (pieds sont souvemtats, écartés et tourmé&ers
OTH[W.pULHXU

&HFL DVVRFLpdgsOrip @ mynDadtdnRIEs coudes et les mains tournées vers le

bas, produise®V OfDOOXUH FDUDFWpPpULVWERMDHXH GX VIQGURPH G113«
Parfois,on peut observer aussibbatementdes mains pendant la mard23).

Le tonus musculaire est amgal et, en raison deOfXWLOLVDWLRQ LQFRPSOqW
inhabituelle des muscles, il peut exister des contractures musculaires, voire des déformations
des articulations.

Ainsi, en vielllissant, cetainS DWLHQWY SHXYHQW SHUGUH OYXVDJH GF
stimulés et pris en chargégulieremenen kinésithérapig19) (27).

La faible tonicité des macles de la colonne vertébrale peau@ GXLUH OD VXUYHQXH G
] OYDGROMNMFERXW VIDJIJWMD)YHU DYHF OYkJH

Une étude italienng48), SRUWDQW VXU S DW L H @wian, Bgédide M\ UR P H
a33ans,adéRQWUp TXH GHV SDWLHQWY VRXIIUDLHQW GYfXQ!|
pour les patients agés de plus de 10 ans.

- Troubles du smmeilet hyperactivité
Les troubles du sommeil sont fréquemtsur les personnes souffrant de déficience mentale.
Chez lespatients Angelman, on reléve, en particuliam, endormissement tardidles révés
nocturnes et des réveils précot43) (50).
En effet, s besoins en sommeil réduits et des cyahesmaaux de sommeil/v@il sont des
pOpPHQWY FDUDFWpPULVWLTXH \CeS$ dysfonofondRetdenBI§E QI HO P L
VIDWWpPpQXHU j OTDGROHAYEHNGCHHB2HW j OTkJH DGXOWH
/I NDGPWQ@DWLRQ GH PpODWRQLQH SHUPHW GIDXJPHQWHU C
OTDFWLYLWp PRAWULFH QRFWXUQH
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I TKA\SHUDFWLYLWp HVWs uhpd éhfams FAngenthh, @hBexne aGtant les

filles queles garconsLes jeunes enfants et les bélsémt constamment en activitéils

portent, par exemple, leur mai leurs jouets dans laoucheou bougent sans cesse eX Q

chose a unautre.

DanV OD SOXSDUW GHV FDV Rgblé&éinpanYaHenBdbn<S G H X @ O FH BY B E
FXULRVLWp HWrasthkit®@B3I)KDXWH GLVW

- Autisme
Certains comportementsels que les balancementss stéréotypies maelles (battements
des mains) OYDEVHQFH GH FRQWDFW YLVXHO RX GH SRLQWDJ
tournent ou avec des lumiéres clignotanpesivent suggérer un spectre autistifiLi.
NéanmoinsJes enfants portegs du syndromgossedent des aptitudes a la communication
recherchent le contact et rient beaucoup
Une étude danoisgl) HISORUDQW OD FRPRUELGLWp HQWUHaO YD XWL"
GpPRQWUp TXH O Ehikdtdaswga &rbibatréhizht\bheg es patients Angelrnsan
raisonde leur retardmental trés important.es enfants Q D Y Br_fHitQpés atteint O Tk JH
mental auquelon V § D WaWett@uer des interactionsréciproques,tellesque O TDWWHQW LR

conjointeou le pointage.

- Hypopigmentation et albinisme oculaire

LTK\SRSLIPHQWDWLRQ GH OD SH@XleHtighuGiel M viddElstSHXW DSSC

FDXVpH SDU O 1 bép&/ACALR, obapskodt X du gengBE3A. Elle ne concerne
que les patients a¢ délétion(54).
Ce géene OCA2 est assoeié développement gggmens GDQV OD SHDX OHV FKHYH.
&KH] OHV SDWLHQWYV $QJHOPDQ lRXlbudde@ésu,ceheveS8xReE LIP HQ\
des yeux est plus clairdous les enfants avec des délétions du gene OCA2 ne sont pas
CRQFHUQpV SDU O 1 K@sRERuvkeRtHaQOW Baveéne® une couleur de peau
légerement plus claire queursparents(29).
Chez certains enfandngelman FHWWH K\SRSLIJPHQWDWLRQ &HXW rWUF
GYDOELQLVPH (35M3).VXVSHFWpH
QuandOH V\Q GAhBdhtan@dt di & fities mécanismes génétiques, la pigmentation de

la peau et degeux est normale.
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- Langage communicationet capacités cognitives
Le trouble du langage est séveresque dans la plupart des ceslui-ci ne se développe pas
Des le plus jeune age, les babillagets les imitationssont peu présents/ f{ XWLOLVDWLR
approprite GIXQ RX GHX[ PRWV GYXQH P@EAQ LLg domhpEReQOWEIQ WH H'
toujours meilleure queOTH[SUHVVLRQ  PrBstréinted au© ldonsigids\Wsirples
concernat la vie quotidienn€l9) (58) (59).
Quelques uns parviennent a communiquer disanit les signes Makaton ou échangant
des images (méthoddPECS (19) (58), PDLV OfXWLOLVDWLRQs kighessDFH H
QYD StxAd,v VHPEOH TXH OTXWLOLVDW L R@o@girensiod @edV 0D N |
SDWLHQWY PDLV OHXUV IDLEOHV F D S®pgtdniicption @ttidelng/ D W L R C
petUPHWWHQW SDV G{DXJPHQWHIKPH jSORGHNOFWLR Y BEKWOADHD P

,OV RQW EHVRLQ GYfrWUH HQFRXUDJpV j XWLOLVHU OHV JH\
et leur attention conjointd.es patientsVHPEOHQW S Up|p UeHdar 18 them@w H O D C
OYDPHQHU YHUV FH GRQW LOV RQW EHVRLQ RX6MH UHSRXV\
La plupart des enfants plus agés et des adaligelmansont capables de communiquer par

OH SRLQWDIHW MHWLBRXGWH. JHVWHYV HW SDU OfXWLALVDWLR:
VHPEOH TXH FHOD VRLW UHQ G ¥n Si&iNssabtel© leurS céapaciié§ 0P p OL R L
concentration.

Ainsi, par exempleils parviennent a faire des choix en ce quiamnela nourriture(23)

(58).

6HORQ OT$VVRFLDWLRQ $PpULFDLQH VXU OH 5HWDUG OHQW
maladies ou syndromes qui pourraient induire une déficience intelledtElle

LTHQIDQW SRWVGHIRWP H5 )G 1% Q JH O Pde{rieBSdd mdbHity&vhidis poQrka
pPYROXHU GDQV VHV DSSUHQWLVVDJHV VYLO EpQplLFLH GTX
/91$$05définit la déficience intellectuellecomme «un forctionnement intellectuel
significativement inférieur a la moyenne, associé a des limitations dans au moins deux
domaines du fonctionnement adaptatitommunication, [...], habiletés sociales, [...],
autonomie, santé et sécurité, aptitudes scolaires fomuoglles, loisirs et travail. Le retard
PHQWDO VH PDQLIHV\WUtabs¥.DQW OfkJH GH GL]
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Le DSM-IV définit la déficience intellectuelle par un quotient inférieur a 70 qui comporte
quatre degrés de sévérité

- La déficience légere dont le quotient ineetiuel (QIl) se situe entre &3 et 70

- La déficience moyenne dont le QI se situe entrd@8t 5655

- La déficience sévere dont le QI se situe entr@2@t 3540

- La déficience profonde dont le QI est inférieur 8280

Les potentiels de développement dontction du degré de sévérié la déficience.

Les capacités cognitives des patients Angelman sont profontdéffiectées et sont limitées

de maniere sévere a profond80). Les évaluer reste difficile en raison des trouldes
OYDWWHQWLEQU BAHWLYLWp HW GX PDQTXH GH ODQJDJH 1pL
suggerent que les potentiels développementaux maximum se situent principalement entre 18

et 24 moig57) (62).

Dans la petite enfance, on obserume déficience des domaines senswoieurs et de la
FRPPXQLFDWLRQ XQ PDQTXH GIDXWRQRPLH HW XQ GpYHOR
Grace a un entrainement routiniees enfants potont progresserPar exemple,eurs

possibilités de communication pourront se développer. Néanmoins, ils resteront & un niveau

de fonctionnement scolaire qui ne dépassera pas la moyenne section de maternelle et leur

autonomie restera tres limitée.

- Vie adulte
Le début de la pubertpeut r WUH UHWDUGpPp 6t @veloppehieig®iud €3V
généralement normdR3) (26). La procrétion semble possibleutantpour les hommesque
pourles femmes. La fertilité est normd[27).

/IHV FDUDFWpPULVWLTXHYVY FOLQLTXHV GX V\QaaU®rRBHeGT$QJIH
OTkJH D @ XaewHpar2exemple, un prognatisme mandibulaire marqué, une levre
inférieure proéminente ou un menton poif@3). /fK\SHUWRQLH GHV PHPEUHV
une réticence générale a manchecentuent ke difficultés de mobilitéBeaucoup de patients
GHYLHQQHQW REqVHV HW XQ UHIOX[ "\ BSKDJLHQ LPSRUWDC(
/I THVSpUDQFH GH YLH GHV $DB)\64)HnQis\certaind BuEeOrs cansiderierd O H

que la durée de vie peut étre réduite en raison des risques inhérents aux maladies et
malformatonsassociés ausyndrome.

Une vie indépendante est iogsible pour les adultgmorteurs duV\QGURPH G i BQJIJHOPD (
ne murront jamais étre autonomes. Par conséquemiupatGTHQWUH HX[vivie QWL Q XH
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chez leurs parents gasicentdans des indtitionsspécialisées (ND L V RAGu€ilBpécialisé
FR\H WBccudilMédicalisé..) (29).

F. Corrélation génotypephénotype

Tous les mécanismes géenétigégemqués dans ce syndrompevoquentuneimage clinique
uniforme de retard nmtal sévere a profondde troubles moteursde comportements
caractéristiques, ainsi quaes limitations séveres de la parole et du langage.
Néanmoins, gelques différences cliniques semtilétrecorrélées avec le génotyd89) (65)
(66) (67).

Les enfantsavec délétionont des niveaux de développement plus faibles que ceux avec
GIDXWUHYV FDXVHV pWLRORJLTXHV

lIs semblent avoir un phéngie plus marquéune microcéphalie, un gros retard moteur (par
H[HPSOH GH OYDWD[LH GH OfK\SRWRQLH PXVFXODLUH R
DEVHQFH GH ODQJDJH SOXV GH FULVHV GTpSLOHSVLH HW X
Certains auteurs suggeteque les troubles du langage et les traits autistiques pourraient étre
PDMRUpV SDU OJLPSR@3MEBRFH GH OD GpOpWLRQ

Les patients avec défaefnpreintegénomiquest ceux avealisomie uiiparentalepaternelle
semblent montredes habiletés développementales et langagiéres plus impodaetegux
DYHF GIDXWUHYV PpFDQLEHYPD ROpFXODLUHYV VRXV
- Les patientsavec disomie uniparentale paternelle ont noins de risques de
PLFURFpSKDIOSRSRIPEBOPWDWLRQ SHX GYDQRUPDOLWYP)
GIDWDXIQOHH S WpYDOHQFH PRLQGUH PBLI\7®).KertdnE VHQWH
peuvent pronoacer quelques mots. Les dysmorphies sont moins marquées, mais les
caractéristiques comportementales demeuW¥ntSLTXHYV GX VI\QGURBPH GT1$QJ
- Les patientsavec défaut G THP S U gdan@Wgte ont moins de risques de
microceS K D O hyidopi@rfentabn ou de convulsions ils possédent de meilleures
aptitudes da communication et souffremtoins de retard moteukteur croissance est
ERQQH PDLV LOV RQW SOXV GH ULVTXHV GH VRXIIULU G

Les patientsavec mutation du gene UB3A constituent un groupe intermédiaire entre ceux
avec deélétion et les disomies uniparentpkgernelles : ils ont souvent des convulsions et une

microcéphalie, une meilleure motricité et des capacités de communication, mais pas
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GTK\SRSLJP HdQ3# & \WL(RQL) ont soulignéune fréquence élevéeobésité en

vieillissant(67).

(QILQ LO H[LVWH GHV SKpQRW\SHV GH V\QGURPH GY$QJH
présentant deGpIDXWV GTHPSUHLQWH LQUeRemMBrantR0%/diRgfoude) P RV D
DYHF GplIDXW gérbhiigus U elks@apadités de langagent plus importaeis(69)
SXLVTXJLOV VHPEOHUDLHQW SRXYRLU XWLO IGilébsen ] P
Kaesbachet al (1999) ont décrit le phénotype clinique de sept patients Angel(@an Ils
présentaient une hypotonie, de I'obédilié,|langageet un degré moins sévere de déficience
mentale.

Ainsi, il est possible que ces patients puissenpa étre suspmés, initialement GYDYRLU OH
VIQGURPH GT$(@QIHOPIM? OHXU G p P Doasaketmaldg & B@Dodfias VV D Q

de langage progressanttést diagnostic approprié peut ne pas étre demandeé.

4XRL TXTLO HQ VRLW EUilBenFdRXrBesBres Rodgrdiéées (dovhpter le
nombre de motR X TXHVWLRQQHU DYHF LQVLVWDQFH VXX etODOLP
QIRQW pWp UpDOLVPpHV TXH VEBYOGSR/AHWLW QRPEUH GH SDW

RESUME
Les patients avec un défalt f{HPSUHLQWH JpQRPLTXH RX DYH
SDWHUQHOOH RQW GH PHLOOHXUHY FDSDFLWpV GH

mécanismes molétaires sougacents.

/IH UHWDUG GH GpYHORSSHPHQW RX OffpSLOHSVLH LPSOLTX
les enfants Angelman.
Pourtantau départ,G 1 D X W U H Vplislftétjramegeueant étre envisagées

G. Diagnostic différentiel

Le médecin dice a ses connaissances théoriques et pratiques, a son examen clinique et a des
examens complémentaires établit un diagnostic différenfglsuite il compare les
symptomes des différentes affections auxquelles il a pengégtessivement, en fonction

des résultats obtenus, [dourrales éliming DILQ G LoG ko Vavetldertitude le
VIQGURPH GY$QJHOPDQ
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Selon Charles Williams (2001) trois grandes catégoriesd @ffections font partie du
diagnostic difffUHQWLHO GX V\QGURPH GT1$QIJHOPDQ

- Cellesduesa desanomalies chromosomiques par exemplele syndome dePrader
Willi (SPW), d0 a une anomalie doras long duchromosome 15 paterpalans larégion
15911ql3. On relévealors une hypotonie néonatale, des trosblie la succion et de la
déglutition, XQH K\SHUSKDJLH DYHF XQ ULVTXH GTREpVLWp XQ |
XQH GplILFLHQFH PHQWDOH GHV GLIILFXOWpVY G DSSUHQWL

comportement, voire des troubles psychipteis majeur§/4).

- Cellesdues aunemutation génétique:

. Le syndrome de Reff5) présentales similitudes cliniques avec le syndrome
GI$QIJHOPDQ %LHQ TXH FH WURXEO&d filgs b RboBWELUNXH QYL
développerant psychomoteur normaODD SUHPLqQUH DQQpH VXLYL GTXQH
associée a des stéréotypies manuelles, une déficience intellectuelle, un retrait social, une
guastabsence de langage, une épilepsie, une démenstadle, voire impossible et une perte
GH O{XWLOLVDWLRQ YRORQWDLUH GHV PDLQV
Ce syndrome est causé par une mutation du dds€P2 qui a également été mise en
évidence chezZSOXVLHXUV SDWLHQWYV SUpVHQWDQW OH SKpQRW\.
avoir les anomalies génétiquésb).

Le syndrome thalassémie alpt@géficit intellectuel lié a I'X (syndrome ATX) (77)
présente un tableau de retard sévere de développement, une thalassémie alpl@a (malad
JPQPWLTXH GH OfKpPRJORELQH XQH GadideR unSlingage | DFLD O
limité, une épilepsie, des anomalies génitales, un reflux gast@WHVWLQDO DLQVL
comportement de type autistique chez certains enfants.
Cettemaladie toucheels garcons, est récessilié,H j O fcaus@yar des mutations sur le
géene ATRX.

Le syndrome de Christians@n8), un trouble lié a I'X cauggar des mutations
dansSLC9A6 dans lequel on retrouwen comportement joyeuxyn retard cognitif sévere,
XQH DWD[LH XQH PLFURFpSKOOLH HW GHV FULVHV GYfpSLOF

- Celles duesdessyndromes:
La paralysie cérébrale puisgdans cette pathologien retrouve une hypotonie, des
difficultés alimenWDLUHV SDUIRLV GH OYDWD[LH DYHF XQH GpPDUF

Le syndrome de Lenne@astau(80) qui fait partie deencéphalopathies épileptiques
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séveres de l'enfan Q UHOQqYH GHV FUL\akovhalesT® B L O (] xétardl deG H 'V

développement et urt&ficience mentale.

Egalement, RPPH QRXV OYDYRQV GpMj LQGLTXp SUpFpGHPPHQW
rWUH FRQIRQGX(IbYHF OYDXWLVPH

H. Traitements médicamenteux et suivi médial

Il n'y a pas de traitement a visée étiologigumais il esimportant de proposer un traitement
symptomatique (an#pileptiques, prise en charge spécifique de la scoliose, apports nutritifs)
quand il est nécessaire, ainsi qu'une prise en charge éduaddiptée.

&HV WUDLWHPHQWY PpGLFDPHQWHX[ YLVHQW j DPpOLRUHL

comportementaux.

Il existe un consensus depuis plusi®urDQQpHYV SRXU UHFRQQDVWUH OfLQ\
G {1 X@®is¢ en charge les plus précoces iidass afin de prévenir les risques desur
handicap et favoriserun développement et unmaturationfavorables pourds enfants

concernés.

I - Les préconisations pour la prise en chargprécocede ce syndrome dans la

littérature

De nombreux écrits attestentHd OfLPSRUWDQFH GYXQH murdifferentd FKDUJ

pathologiesNous nous sommes interrogés sur le fidé de ces recommandations.
A. LesfRQGHPHQWY VFLHQWLILTXHV GIXQH SULVH HQ FI
1- Rappels sur le développement cérébrgB1)

La formation du cerveawV fHITHFWXH VHORQ Aptebkl paUfétQndatibd, tpoi® D SHV
couches de cellules se formentOfHFWREODVWH O YHQ drsHOtDiSidvhE HW OH
semaineEDSUQqV OD IpFRQGDW L Ritet dorfhel leWaREQ@DadN de Npaque D L V
neurale». Les bords de cette plaquent ensuitese replier et former le tube neural, a partir
duquelse construironie cerveau et la moelle épiniére.

Des la fermeture du tube neurdly a une proliférabn neuronalelLes cellules nerveuses

migrentensuitevers leur emplacement définitif dans le cerveau.
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Une grande partie de la formation du cerveau se produit donc avant la naissance. Pourtant, le
développement du cerveau est un processus qui se pourguitXufj O T k JEh &f&,XI0WH
existeune maturation postnatale tardive du systemeener central et des interconness

neuronales, les synaps€ette construction progressive constitue la maturation cérébrale.

2- Développement et neurogénése
- La stabilisation sélective des synapses

'XUDQW OYHPEU\RJpQqVH OHV FRQQH[LRQV QHUYHXVHV VI
facteurs OfH[SUHVVLRQ GX SURJUDPPH JpQpWLTXH GH FURLV'
environnant.
La théoriede «stabilisation sélctive des synapsesde Jeaipierre Ghangeux(1983) (82)
renvoie a deux phénomenesFHUWDLQV QHXURQHV YR éhomehed/ SDUDL'
G D SR SWRV H coRnékofsHsyhdpigue3 ont se stabilisar détrimentG 1 ER2XAw,
au contraire, vont régresser.
/IH IRQFWLRQQHPHQW GX V\VWgPH QHUYHX[ D XQ LPSDFW
neurones sélectionne les circuits neuronaux les plus efficiémslement,seules les
connexons synaptiques intégrées dansirauit neuronal fonctionnel seront conservées.
Les stimuli extérieurs jouent alors un role prépondér&XLVTXILOV HQWUDVQF
VWDELOLVDWLRQ RX OTpOLPLQDWLRQ GHV V\QDSVHYV
Ceci démontreO 1L P S R U W D (r& éhvitoHNémdbtalgdiHa maturatioérébrale

- La notion de période critique- période sensiblg83)
On désigne par période critique> le moment ou les circuits neuronaux doivent étre stimulés
pour arriver a maturatiorPasseette période spécifique, la malD WLRQ QfHVW SOXV S
OHV V\QDSVHV TXL QYRQW SDV pamapt éhFaveérYdes SlterafosW GpV
fonctionnelles.
Certains auteurs préferent employer le terme @&riode sensible pour désigner une
période limitée dansé tempsde maturation optimale. lisonsidéent que la maturation est
possible erdehors de la période sensible mais avec une efficacité bien moindre. Une
PRGLILFDWLRQ GH OfHQYLURQQHPHQW SHXW FKDQJHU OHV
&HWWH QRW LiR&isk lddnardadtsTdrint lesquels un apprentissagera plus
efficace. Ainsi, pour les stimuli senstls et pour certaines expériences émotionnelles et

cognitives les périodes sensibles sont assez bréves et se situent a un adgéd BisseQ H "TDXWU k
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compétencesne connaissent pas de période sensible nette et peuvent étre apprises de fagon

optimale tout au long de la vie.

- La plasticité cérébrale
La plasticité cérébrale est lecapacité du cerveau & TRUJDQLVHU HW VH UpRUJDQ
G Hexp&fierme » (84). Elle existe des les premieres années de développement et se poursuit
tout au long de la vie.
Elle peutpermetre de compenser certains dysfonctionnements résultant de Iésions du systeme
nerveux.Les processus de reatelage se produiront de préférence au cours des périodes

critiqgues de chaque fonction.

RESUME

Les stimuli extérieurs entrainela stabilisatid@ RX OfpOLPLQDWLRQ GHYV
GpPRQWUH OYLPSRUWDQFH GHV IDFWHXUébrbde) YLUR C
Une «période critique» est la période durant laquelle le développement cérébral est |
sensible a une expérience particulidrexiste des moments durant lesquels un apprentig
sera plus efficace

,O FRQYLHQW GYDSSRWWE WDBSYRWMLPXE B VDOILR P DW X

respectant son niveau de développement.

B. La prise en charge orthophonique précoce

En adéquation avec ces données scientifigues et leurs observations cliniques, les

orthophonistes ont intégré laige en charge précoce a leur champ de compétences.
1- /TRUWKR S énRaQdukdaid la prévention

Des le premier décret de compw@tes de la profession, en 1983 H W H U&lHcat®mfi ©
précoce» estinscritdans les actes professionnels.
©/9p G XFDWdeRtQa é&dpdaion des divers handicaps du jeth@ IDQW TX{LOV V

moteurs, sensoriels ou mentauglournalOfficiel du 27 aolt 1983).

(QVXLWH OH GpFUHW GX PDUV SUpFL\ddéiventéte OHV DF
DFFRPSDJQpPV HL@VGCGBSRIRSULpYV j] OTHQWRXeUrDErmettURFKH C
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«SDUWLFLSHU j GHV DFWLRQV GH SUpYHQWLPRPQ@obxal VHLQ G
Officiel du 1* avril 1992.

Finalement, le 2 mai 2002Journal Officiel du 4 mai 2002)un toisiéme décret de

compétences, encore en vigueur actuellement,tdéslleux décrets précédents.
Dans son article 1, ce décret indique gueogthophonie consiste :

- a prévenir, a évaluer et a prendre en charge, apsstocement que possiblpar desactes

de rééducation constituant un traitement, les troubles de la voix, de l'articulation, de la
parole, ainsi que les troubles associés a la compréhension du langage oral et écrit et & son
expression ;

- a dispensel'apprentissage d'autres formes de comnication nonverbalepermettant de

compléterou de suppléer ces fonctmon.

(Q RXWUH OYDUWLFOH GH FrtiiopRoHist® pdt baHiie SademplvH T XH
les actes [...] dans le domaine des anomalies de I'expression orale ou édritdaps le

domaine des pathologies atoino-laryngologiques [...], dans le domaine des pathologies
neurologiques [...p, et que 4a rééducation orthophonique est accompagnée, en tant que de

besoin, deonseils appropriés a I'entouragaroche du patient (article 4).

&RPPH QRXV YHQRQV GH OfH[SRVHU LO DSSDUDLW TXH Of
une profession qui a su intégrerméttre enpYLGHQFH OH ELHQ IRQ@QGep GITXQH

précoce

De plus, & mmmission prévention dudité Permanent delLiaison desOrthophonistes et
Logopéde¢CPLOL) GH O18QLRQ dX2AUPR&qkQOO} sur la base de la définition
delaSUpYHQWLR @rganisalidh2Mosidiale de la Santé) QGLTXH TXH OfRUWKR

un rble de

- prévention pmaire édvisea«GLPLQXHU OTLQFLGHQFH GYYXQH PDC
SRSXODWLRQ HW GRQF j UpGXLUH DXWDQW TXH IDLUH VH
cas».

LTRUWKRSHRLY WKOB GILQIRUPDWLRQ GYpGXFDWLRQ VDQ
de toudes partenaires concernés par cette maladie.

- prévention secondaiguiconsiste a«GLPLQXHU OD SUpYDOHQFH G{XC(
XQH SRSXODWLRQ GRQF j UpGXLUH VD GXUpH GIfpYROXWLR
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3DU XQ GpSLVWDJH HW XQH SULVH HQ Fidelpdhiral & FHV Gl

OfLPSDFW GH FHV WURXEOHV VXU OHV FDSDFLWpV GX SDWI
- prévention tertiairet permet de «iminuerla prévalence des incapacités

chroniquesou des récidives dans une population, donc a réduire les modalités fonctionnelles

consécutres a lamaladie».

/ITTRUWKR S KR@L VXWHJ R HOWH V  Bueatidn RIQI¥ reenédiatiprp gut aussi étre

DPHQpP j LQWHUYHQLU DX QLYHDX GH OfHQYLURQQHPHQW G

'DQV FHWWH SHUVSHFWLYH GTRUWKRSKRQLH tSpigeacesQ WL Y H
GDQV OH FRPSRUWHPHQW DOLPHQWDLUH GH FHUWDLQV
GpWHFWLRQ HW OJRULHQWDWLRQ YHUMéna@e éntrd dPRIYWLF J)
FKDPS GIDSSOLFDWLRQ GH OD SURIHVVLRQ GTRUWKRSKRQL

Nous pouMRQV SUpVXPHU T X pos@n\bhargexXraplémeptBatrisquepotentiel
G 1D JJ U DIMausldnBp@venir O 1L Q VW D O O D WésReQIus jdvie\Wgd.R X EO H V
Cette parteVH SURS$SRYRVEY SOXV SUpFLVpPHQW OfTLQWpPUrw G

orthophonique précoce.
2- /qntérét GTXQH S tharydbriH@phoniqueprécoce

Les données relevées dans la littéra{@® préconisent une prise en charge orthophonique
précoce deés la naissance lorsque le diagnostic est antéRaxal SRVWQDWDO FRPPH F
pour la trisomie 21 ou pour une fente lalloD ODWLQH RX GgV OH UHSpUDJH
comme par exemplejans le cas dEOJLQILUPLWp PRWUeL®G HD RpikgeEPHD O H R
mémeque le diagnostic ne soit posé

L fntervention orthophonique précoce concedunc les enfants ayant des troubles de
OfRUDOLWp DOLPHQWDLUH RX GHV WURXEOHY GHV LQWHUD
Comme le souligne Claire Bélarge(®5), « OH SURQRVWLF GfpYlROWLRQ G
dépend fondamentalement de la précocité du dépistagelatrdise en place des prises en

charge».

Cette prise en charge précdunite la survenue de surhandicapstelleV TXTXQH DJJUDYD\
des troubles ou des complications comportementaepermet laprise en charge des

troubles associés
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De plus, ellenscrit concretement Ipartenariat HQWUH OD IDPLOOH OfHQIDQW
&H SDUWHQDULDW SHUPBWF®WX][j IO PILOHRENERH/IER@Lels

pratiques concenant leur enfant.

/[H EXW UHFKHUFKp HVW OH PHLOOHXU GpYHORSSHPHQW ¢
collaborationavec sa famille et les autres professionnels qui le suimirtant, nous
SRXYRQV VRXOLJQHU TXTLO QY HyhastiSdz\syr@gpHH @Y HQ UVHOE® PIYY

pour débuter uprojet thérapeutique.

C. Les objectisdH OTDFFRPSDJQH PrEQd/(8SDUHQWDO

Des les premiers moments de la vie, la relation mé@IDQW VH FUpH 3RXUWDC
nourrisson rencontre des troubles du cédp WHPHQW DOLPHQWDLUH FHWWH |
FRUUHFWHPHQW 'DQV OH F D G avdntGném¢ \@pedd RuPdihgtofidisQ JH O P D «
fonctions de succion ou de déglutition sont déficita{®) (27) et les prises alimentaires
peuventevenir ainsi une sourc& fDQ[Lp W p

En effet, facea ces troubles,eb parents se sentent souvent démunis et en quelque sorte
«dépossédéd8 GH OHXU U{OH SDUHQWDO , oVetlafuswvatio@dd n&eDQV O
pouvoir communiquer avec leur enfant.

I TRUWKRSKRQLVWH HVW XQ LQWHUORFXWHXU SULYLOpJLp
parents les aide a reconnaitree moindre signe de communication de leur enfanpeatt

réduire legroubleV GH O fi&kdglBicd L W p

Grace a ses compétences spécifiguesprofessionngleut donc étre amerzéintervenir pour
HITHFWXHU XQ WUDYDLO GH JXLGDQFH RX GIDFFRPSDJQHPF
Ces termes sont souvent confondus, malignsDominque Crunelle(2010)(86), ils revétent

deux réalités différentes elle considére la guidance parentale comme étant une
WUDQVPLVVLRQ GILQIRUPDWLRQV HW GH FRQVHLOV SUDWI
OfHQdIrQWe «-OTDFFRPSDJQH B hQuivurte DdlakioQ delplrtenariat avec la
IDPLOOH FKHUFKDQW j IDYRULVHU OYH[SUHVVLRQ GHV FR
LQWHUDFWLRQV HQWUH OHV SDUHQWVY HW OfHQIDQW

La différence entre ces deux ternsesnble donc étre la place occupée par les parents dans la
UHODWLRQ DY H FAiIGsl] pateWKeRdBtKORIQisted/ddivent collabootivament.
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I TRUWKRSKRQLVWH DFFR P St spéCiflgie stbld) déguntign sthdd X Q
praxies orebuccoefaciales. Il prodigue aussi des conseils sur les adaptations nécessaires pour
compenser les difficultés de leur bébé.

/1T RUW KR 8¢0Re€)ds \pavertslesrassure HW OHXU GRQQH OD SRVVLELOL!'
doutes, leurs espoirs ou leur coldtgecueille leurs interrogations atcompagneeur prise

de conscience de la différence de leur enfaimisi, par ses connaissances et ses compétences,

sans chercher a masquer ou minorer le handidapnet en avant les potentialités
développementaleet LQIRUPH OHVY SDUHQWYV GH OfLPSD&EMWMUrGHY WU
enfant.

/TR UW KR Sdufe@t le¥ ¥orHpétences parentalegn accompagnant les parents et en les
UHQGDQW DFWHXUV GX SDUWHQDULDW SRXU taukfiti®ovV UHW I

relation avec leur bébé.

Selon Nicole DenniKrichel (2000) (87), le manque de contact oculaire, le bavage, le peu
GILQWpUrw SRXU OfHQYLURQQHPHQW RX OHV GLIILFXOWpV
PrRFHVVXV GYDWW B éHahtPHRQWWEKAREKRQLVWH le§ Bdramts RORUYV |
développer les interactions avec leur béb® ILQ TXTLOV SXLVVHQWesWpSRQGU
communication et restaurées liens G{DWWD FKMHERHIQOWQ WYV 'H pRaorisske OTR UV
doit amener les parents a reconnaitre les compétences de leur enfant et non plus seulement
YRLU FH TXH VRQ KDQGLFDS OfHPSrFKH GYfrWUH RX GH UpDt!

CRPPH QRXV OfDYR Qe @ipdvgn vhargepkétre en orthophpaig débuter
avantmrPH OD SRVH GX GLDJQRVWLF GqV OYDSSDULWLRQ GHYV
3DU FRQVpTXHQW HQ FDV GH VIQGURPH JpQpWLTXH XQH IF
amenéeaDFFRPSDJQHU OHV SDUHQW&lwEDQV OYDFFHSWDWLRQ
En effet, poser un diagnosstir les toublesconstitue un soulagement parfois, car enfin, les
SDUHQWY VDYHQW GH TXRL VRXIIUH OHXU HQIDQW PDLV FY
Cette annonceaussi dure soitlle, va permettreD X[ SDUHQWYV GYDPRUFHU OH WI
« OTHQID @kt L DI IGTHQYLVDJHU XQ SURMHW GIDYHQLU SRXL
'DQV OHXU DUWLFOH FRQFHUQDQW OYDQQRQFH GX GLDJ«
Lacombe et Eva Toussai(2007) (88) précisent que celaest vécu par les parencomme
guelguechose de brutal et de destructeur [.uhe blessure narcissique interjsd » qui
«VIDFFRPSDJQH GTXQ IRUW»WHQWLPHQW GH FXOSDELOLWpP
«/TfDQQRQFH GX GLDJQRVWLF UHVWH SUHVTXH WRXMRXUYV
mauvaise houvel PDUTXDQW OD ILQ GYXQ WHPSV GH YLH Re OD
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inimaginable[..]. ODLV FH GLDJQRVWLF SHXW DXVVL rWUH VRXUF
VLIQH OH SRLQW GH GpSDUW GTXQ QR»YHO HQJDJHPHQW C

La prise en charge doit étre la plusécologiquepossible./ fRUWKRSKRQbEWMSEH LQIRU
aménagements, les adaptatiotes,matériel spécifique existant, les jeux disponibles, les
associations de parenpeur leur enfantDans la mesure du possible, il adapte sa prise en
chargea leur vie et leur emploi du temps, en prenant en compte, par exemple, les prises en

charge des autres professionnels.

/TR UW KR SIKIR QditkeWWeRl place la communicationet développer les capacités
GIfpFKDQJH GH OTHQIDQW HQ RaEeVieWddtQcY\et &alpsudsuite davlaiveH P H Q W
OTDWWHQW L RigrnaR€) 8&R toQryVde ro el pointage.Ces prérequis a la
FRPPXQLFDWLRQ VHURQW QpFHVVDLUHV j OTXWLOLVDWLR
alternatifs

- IRUFH G{REVHUWHRPRH@WOIMFKRHF OfRUWKRSKRQLVWH OHYV
(mimiques ou gestes, par exemple) de leur enfant, les parents apprendront a créer des
occasions de communication, a adapter leur communication, a donner des réponses

appropriées aux intentions mestées par leur enfant.

Afin que la prise en charge soit la plus efficace possible et en adéquation avec la plainte des
SDUHQWY LO FRQYLHQW GYHIIHFWXHU X QeéeEleOme@riecRUWKR S
mois de la vig27), pYDOXDQW OHV FDSDFLWpV GH OTHQIDQW

La visée thérapeutique est la stimulation de la motricitéfamiale afin de limiter les risques

de fausse route et de prodiguer des conseils aux parents concernant les troubles de la
déglutition.

LapriseHQ FKDUJH GRLW rWUH pYDOXpH UpJXOLqQUHPHQW SDU

%LHQ pYLGHPPHQW XQH IRLVY OH GLDJQRWV\WbOhHEenGde V\QGUI
réenvisager lgriseen charge sur le long termen partenariat avec les autres pssfennels

et les parentgdans un projet plus global

D. Les principaux axes thérapeutiques a abordedans la prise en charge

orthophonique

La prise en charge orthopho'T XH GDQV OH FDGUH GX VI\QGURPH GT1$Q

aspects
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- Pratiquer un accompadQHPHQW SDUHQWDO GDQV OHV GRPDLC
communication.
- Prendre en charge les éventtel WUR XEOHYV GH OYfRUDOLWp
- EQ FDV GYDEVHQFIGpGEHORBGHIWIHOHY FDSDFLWpV Gfp
FRQMRLQWH OH FRQW D FWeRdnhZeQieslidlid deddte.SRLQW D JH
Afin que cette prise en charge soit la plus efficace possible, il convient de se placer au niveau
reHO GH GpYHORSSHPH @aWroGréssiany¢dQpddte) Weés limiddd, mais reste

possible.
- /HV WURXEOHYVY GH OTRUDOLWpP

Les toubles alimentaires sont tres fréquents chez les enfants Ang€Rvipfi70 % des
nourrissony et sont dus a des difficultés de coordination de la succion et de la déglutition
avec des mouvements incoordonnés de la langue,lédess et des joues ou a une

incoordination oremotrice généralisé@9).

En cas de troubles de la déglutition, des signes peuvent alerter les pdaetésee est
LQHIILFDFH OD SUpVHQFH G Y X QaE 8uYddslde larBe demdigsddda F R X U

mastication dure longtemps, la présence de pleurs au moment des repas.

- OD VXLWH GY1XQ ELODQ FRtASiIkEH¥hes ptcdOrise@pdigued\WdsW LR Q
conseils aux parents afin de faciliter et dédramaligsemmps du repg2005)(89).

$X QLYHDX GH OTLQVWDOODWLRQ
- 6fLO H[LVWH XQ WURXEOH GH OLQLWLDWLRQ GH OD V
ELEHURQ SHXW V{DYpUHU rWUH SOXV DLVpH
- Installer le bébé en position¥d.VH OD WrWH PDLQWHQXH GDQV OfD
et dans une position confortable et détendue pour éviter toute tension musculaire
- Utiliser un verre coupé pour faciliter laige de boisson sans hyperextensde la

nuque.

Au niveau des textures
- 3URSRVHU GHVY DOLPHQWY DSSUpFLpV SDU OfHQIDQW (
SBULYLOpJLHU O Y KédulgeDIe¢ Dovilldn@s SeBrixtipation associés au
syndrome
- 6YLO H[LVWH X @atticatoX PQHHGBHOBY DOLPHQWYV BsILQ Gfp°

routes etle diminuerda duréedu repas
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Mobiliser son maxillaire inférieur

Au niveau des techniques
- 6LO H[LVWH XQH SURWUXVLRQ GH OD ODQJXH SODFHU
- $LGHU OTHQIDQW j IHUPHU VHV O qYuwddhalitdahajreFdBr@ W U { O H

la bouche

Apprendre a reculer et appuyer sa langue sur le palais pour propulser le bol

DOLPHQWDLYHary@® QV OYRUR

- Travailler le souffle buccal et nasal avec des instruments ludiques (moulin & vent,
petits bouts de papier &placer sur le bureau, plume)

- 3URSRVHU GHV H[HUFLFHYV GYLPLWDWLRQ GHV SUDJ[LHV

Le bavage
/IH EDYDJH HVW G€ j OD UDLGHXU GHV PXVFOHV GX SODQFK
GHV OqYUHV 'H PrPH nque de gégIxtibon spomanéedeldsalive.
,O SHXW r'WUH GYLQWHQVLWp YDULDEOH DOODQW GH Oq
YrWHPHQWY WUHPSpV J/HV FRQVpTXHQFHYV HQ VRQW GHV
développement des praxies budicuo-faciales ou encore, des problemes de succion et de
déglutition.
Certains facteurs peuvent favoriser le bavage, tels que la non fermeture de la bouche, la
respiration orale, la protrusion de la langue ou un trouble de la déglutition.
$ILQ GITREWHOXWKOY®HRE DXWRPDWLTXH OfRUWKRSKRQLVW
- Desexercices dpraxies buccdaciales et linguales
- Des exercices de fermeture buccale et de respiration nasale
- Des massages endo buccaux
- De la cryothérapie qui consiste a passer un batonnet glac sunfdce de la langue.
Ceci va provoquer une série de déglutisioBette rééducation devra étre poursuivie
VXU XQH GXUpH GTXQ DQ

,O HVW j QRWHU TXYXQ EDYDJH SHXW pJDOHPHQW rWUH FD.
une mauvaise hygiéne bucco derg. Si un traitement efficace est propose, le bavage peut
VIHQ WURXYHU GLPLQXp
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- la communication non verbale

Une fois encore, la prise en charge précoce est essentielle afin de développer et de stimuler
toutes les compétences nécessaires a la commdiicRQ QRQ YHUEDOH &THVW XQ
répétitive et fonctionnelle.

"IfDXWDQW, SebK \D. Tacbhmbe(2006) (27), chez les patients Angelman, les

« possibilités decommunication sont relativement préservées avec aestions entre les

patients». Cet auteur considére que la prise en charge orthophonique favorise les capacités de

communication non verbale.

Les prérequis a la communication
Les «formats» de Bruner
Bruner définit le format comme étanture stratégiecommunicative, non linguistique,
HIITLFDFH TXH FUpHQW OYfDGXOWH HW OTHQIDQW DYDQW Of
deviendra plus conventionnelle et complexXeo0).
Selon cet auteur, il existe quatre typesatenfits:
- /IYDWWHQWLRQ FRQMRLQWH HVW OTLQWHQWLRQ GT1XQ
OYDWWHQWLRQ GH Of{DXWUH YHUV XQ REMHW XQH DFW
- /YDFWLRQ FRQMRLQWH VXU XQ REMHW
- Les interactions sociales
- Les «pretend episodes qui utilisent un jeu ou un objet de maniere non
conventionnelle, comme par exemple, les jeux thre sembland.
/I NDWWHQWLRQ FRQMRLQWH VXSSRVH OH SDUWDJH GT1XQ Pr
FRPPXQLFDWLRQ DLQVL TXH O®LQWHX W ISRHX GO AR PPYWLAFK
TXYLO SHXW DJLU VXU OYYDXWUH

/D WKpUDSLH G pFKDQJHCHAthelémGepMI2ZPRSSHPHQW

&HOD FRQVLVWH DX FRXUV GTXQ MHX | duRIR §ddtel @QGrUH HW
désigner, imiter, faciliter la compréhension et favoriser les échanges. Cette méthode met en
MHX OH FRQWDFW RFXODLUH OYDWWHQWLRQ FRQMRLQWH
comportement. Cela permet donc de stimuler lds compétences de communication non
verbale.

/IHV MHX[ VRQW YDULDEOHV HW SHXYHQW FKDQJHU j FKDT
HI[HPSOH OfRUWKRSKRQLVWH SHXW SURSRVHU GHV MHX]
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tours de rble, des jeux deimiques, pour renforcer le contact visuel ou des bulles de savon
pour travailler la poursuite oculaire.
/THQIDQW GRLW rWUH HQFRXUDJp

/ID PLVH HQ SODFH GIfRXWLOV GIDLGH j OD FRPPXQLFDWLRCGC

$ILQ GIpWDEOLU X @htti6rRélE Hepbrmbtine ldeBs@cllaiV HW GIDPpOLRUFE

compréhension, fRUWKRSKRQLVWH SURSRVH DX SDWLHQW XQ
communication augmeée et/ou alternatve RUV GH FHWWH PLVH HQ °XYUH
FKRLVLU OH V\VWgPH OH SOXV D Gticeipcqgritiffésidd petdhtD X[ SRV

,O H[LVWH GHX[ W\SHV GfRXWLOV GYDLGH j OD FRPPXQLFDV

- les systémes de communication alternative remplacent le langage oral.
- les systemes de communication augmentative accompagnent et complétent le langage
oral.
Souventces deux systéemes sont utilisés conjointement afin de favoriser la communication et
GIDPpOLRUHU OD TXDOLWp GH YLH GX SDWLHQW HW GH VH\
I TREMHFWLI HVW GH PHWWUH HQ SODFH GHV VWUDWPJLHV ¢

Pour cela, plusieurs moyens sdisponibles

Les gestes

- OD PLPRJHVWXDOLWp TXL UHSUHQG OH JHVWH VSRQWD

les signes de la Langue des Signes Francaise

- OHV JHVWHV GY{DSSXL: lay@abique NQ&I© 8d B \Warete la
méthode phonétiegestuelle de SuzanmorelMaisonny

- OD PRGLILFDWLRQ GH OfLQWRQDWLRQ

le COGHAMOQqui reprend des gestes de la vie quotidienne. Ce langage est simplifié

DX QLYHDX PRWHXU SXLVTXYLO HVW GHVWLQp j XQ SXE

Les pictogrammes

Ce sont des représentatiagreiphiques exprimant des mots ou des idées. En général, ils sont
organisésen rubriques, selon leFHQWUHYV Gl§d Qevdipdidans dhVlasseur de

communication.
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Nous pouvons citer, par exemple, les syst® GRACH ou CORNUSSHEccessibles a un

public non initié.
Le Makaton

&THVW XQ V\VWqgPH P XO tvdéPraGNM@Ikdd, Yed B FBQY8)DoW Lutilise

difféerents canaux verbal (la parole), gestuel (langue des signes francaise) et visuel
(pictogrammes).

Seuls lesmots FOpV GH OTpQRQFp VRQW VLJIQpV HQeUiBgné SHFWDC
procure un feedback visuel mais ce systeme nécessite un apprentissage spécifique et ne peut
donc étre compris par des non initiés.

Par ailleurs, il semble que seul un petimbre de patients Angelman parviendra a maitriser
OIXWLOLVDWERQ GX ODNDWRQ

Le PECS

&HVW XQ VI\VWgPH GH FRPPXQLFWdpaBon8yyd! FpEt&DIQ8bH G L P L
(94), qui pemet un apprentissage de la communication selon une progression. Ainsi, il est
nécessaire de débuter pgrtH SOXV FRQFUHW HQ FRPPHQOD®QW¥¢tsSDU OfTF
puis les photographies, les images et enfin, les pictogrammes.

Les patients apprenf@W j WURXYHU SXLV j GRQQHU OfLPDJH TXL FRLU
SHUPHW GfpWDEOLU XQ OLHQ HQWUH OH V\PEROH DEVWUL
apprend a devenir un partenaire de communication et ainsi, a faire des demandes spontanée
S3URJUHVVLYHPHQW OH SDWLHQW SRXUUD UHFKHUFKHU GD1
'DQV OH FDGUH GX VV\QGURPH GT1$QJHOPDQ FH V\VWqgPH
fonctionnement cognitif et aux habiletés motrices du patient.

Ce systeme permettra auaLHQW GH IDLUH GHV FKRL[ SRXU LQGLTXHL
manger ou la facon dont il veut se vétir. Cet apprentissage doit correspondre a ses besoins et
favoriser au maximum son autonomie.

Les orthophonistes choisissent ce systéme de commuomicedir les patients Angelman
DSSUpFLHQW O Y Xtegiaphie¥ bt\Wdnidient @tdioinS KR difficultés a saisir la
FRQFUpWXGH GH OfREMHW

'H SOXV FHW HPSORL GH SKRWRJUDSKLHV QH QpFHVVLWH
OTHQIDQW fecienteit XoMpris\del personnes non initiées.
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Les aides techniques

Selon & code choisi, le support pouéte un tableau de communication, une synthése

YRFDOH OYRUGLQDWHXU SURQRQFH OHV PRWV RX OHV SK
photogaphies) ou un logicielGfDLGH j] OD FRPPXQLFDWLRQ SDU SLF
FRQVLGpUHU TXH OD PDQLSXODWLRQ HW OfXWLOLVDWLRQ
du fait de ses troubles moteurs et cognitifs. Pourtant, ce support peut aider &rfocalis
OfDWWHQWLRQ GX SDWLHQW VXU XQ FDGUH OLPLWpP HW
Of{DWWLUDQFH GHV SDWLHQWYV $QJHOPDQ SRXU OHV pFUDQ
/11, SDG FRQVWLWXH XQH QRXYHOOH DLGH WHFKQLTXH HW V
de la prse en charge. En effet, son usage tactile et son faible encombrement favorise son
utilisation par les patients Angelman.

De nombreuses applications concernant la Communication Alternative et Augmentative sont
disponibles. Ainsi, il est possible de créeesdphotos, des horairegsuels et audio
personnalisés.

Cet outil propose également des applications -kdiacatives, tellegjue le coloriage, la
classification,OD FDWpJRULVDWLRQ OYJYDSSUHQWLVVDJH GHV IRU
VR QV D YgtodeBhdndante ou des exercices de coordination hrhad

- La compréhension

3DUDOOQOHPHQW LO VHUD HVVHQWLHO GH IDYRULVHU OfD
HW GH GRQQHU GHV UHSqQUHV WHPSRUHOV j OfHQIDQW

TXRWLGLHQQHV /fRUWKRSKRQLVWH SURSRVH DORUV XQ WI
TXHVWLRQQHPHQW LQGXLVDQW XQ FKRL[ $ILQ GH IDYRUL\
LQWpUHVVDQW GH FKRLVLU OH WKgqPH GH OfDOLPHQWDWLR

- Les stratégies de compensation

$ILQ GIDFFRPSDJQHU OfHQIDQW GDQV VRQ GpYHORSSHPHQ
GH FRPSHQVDWLRQ WHOOHV TXTXQ DPpQDJHPHQW GH OfH\
adapté ou utiliser un code de couleurdJp&® FWLYLWp VWUXFWXUHU OH WHPS
RX GIXQ HPSORL GX WHPSV SLFWRJUDSKLTXH RX SKRWRJU
DGDSWp j OfDLGH GH VWUXFWXUHYV VI\QWD[LTXHV VLPSOHYV
Enfin, il ne faut pas hésiter a réduire la durée de laBéanVL OJHQIDQW HVW WUF

entrecouper de pauskes activités proposées
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- Lejeu

/[H MHX DGDSWp DX[ SRVVLELOLWpPYV GH OTHQIDQW SHUPH\
HQ UHODWLRQ DYHF OYDXWUH ,0O Sdd@ehafgedrthbphoGidieP pGLD W
3RXU OHV SDWLHQWYV DWWHLQWY GX VI\QGURPH GY$QJHOF
adéquation avec leur développement cognitif. Ainsi, les jeux peuvent revétir diverses:formes

- /HV MHX[ GYLPLWDWLRQ PRaMésLFH TXL HQWUDVQHQW OH

- Les jeux de balle qui favorisent la mise en place des tours de réle

- Les jeux de motricité fine GTHQFDVWUHP H N de GdhstRi&ign,. 8eX O D W

puzzle qui permettent de découvrir des couleurs, des formes, de respecter un modele

- Les jeux aec des objets

La musique et les comptines

La musique et les comptines peuvent constituer un médiateur intéressant dans le cadre de ce
syndrome. En effet, par sa structure méme, la musique permet la comtionniet les

échanges, et §emble que les paties Angelman y soient particulierement sensibles.

$LQVL ORUV GYXQH SULVH HQ FKDUJH RUWKRSKRQLTXH H
VILQVFULYDQW GDQV XQ ULWXHO LQGLTXDQW SDU H[HPSO
De méme, elle peut servir de supporfadd SSUHQWLVVDJH GH JHVWHV U\WKPp

/[HV FRPSWLQHYVY HOOHV VIDFFRPSDJQHQW GH PRXYHPHQW
répétition peut permettre un apprentissage de gestes simples, habituer le patient a utiliser son

FRUSV SRXU VIH[SURREOHNFNDRRIWHBEMHWV WW IDYRULVHU OTHQ
TRXW FRPPH OD PXVLTXH HOOHV SHXYHQW VYLQWpJUHU GI
SDUWLFLSHU j OfpODERUDWLRQ GX VFKpPD FRUSRUHO RX

FDOPH Bcooleed/la@dmptine.
LHXU DVSHFW URXWLQLHU IDYRULVH OYYpFRXWH HW OD PpPR
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RESUME

/I fDUWLFOH GX GpFUHW GH FR P SjpaN+ Qrihbptio@exconsiz@ L
- a prévenir, a évaluer et a prendre en charge, apsstocementjue possiblepar des actes
de rééducation constituant un traitemenkl@ troubles associés a la compréhension
langage oral et écrit et & son expression ;

- a dispensel'apprentissage d'autres formes de communication n@rbalepermettant de
compléer ou de suppléer ces fonctmom.

En outrH O D WUd¢ td- @éfine décret précise quka rééducation orthophonique e
accompagnée, en tant que de besoin,cdaseils appropriés a l'entourag@roche du
patient».

La prise en charge précoce
- Limite | a survenue de surhandicaps
- Permet lgprise en charge des troubles associés
- Inscrit concretement lpartenariat HQWUH OD IDPLOOH O9fHQI

*UkFH j VHVY FRPSpWHQFHYVY VSpFLILTXHVY OYRUWKRS
- Ecouteetrassureles parents,
- Accompagnéeur prise de conscience de la différence de leur enfant,
- Soutient les compétences parentalen les rendant acteurs du partenariat,
- Aide les parents développer les interactionsavec leur bébé,
- Met en place la communication,
- AccompagneOHYVY SDUHQWYV GDQV OYDFFHSWDWLRQ (

LQC

Ur

du

DQW HW

KRQLVW

5X GLDJ
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PROBLEMATIQUE ET HYPOTHESES DE TRAVAIL
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PROBLEMATIQUE ET HYPOTHESES DE TRAVAIL

Les données issues de la littérature nous ont permis de relever les faits suivants

- /HV HQIDQWYV SRUWH Xngeim& XpraséQeatUURd deficceide mentale
sévere, des troubles moteurs, des particularités comportementales, ainsi que des

troubles du langage.

- Des signes cliniques associda protrusion de la langue, des difficultés alimentaires,
un trouble de la su@n et de la déglutition, une hypersialorrhée et une mastication

excessive.

- Certains de ces troubles entrent directement dans le champ de compétence de la
SURIHVVLRQ GfRUWKRSKRQLVWH HW GHYUDLHQW rWUH
QpFHVYVLMige ¢b thacyélorthophonique.

- Cette prise en charge orthophonique devrait débuter dés le plus jeune age, avant méme
OD SRVH GX GLDJQRVWLF DILQ GH IDYRULVHU OHV DS:?
troubles.

Aussi, nous nous sommes questionsiisla concrétude de la rééducation orthophonique dans

la vie des patients Angelman.

Plus précisément, nous nous sommes interrogés sur le délai entre le moment du dépistage et le
GpEXW GH OD SULVH HQ FKDUJH RUWKRSKRsatioif etldnfrfOHV PR\

sur le ressenti des orthophonistes durant leurs rencontres avec ces patients.

/IH VIQGURPH GT1$QJHOPDQ HVW XQH PDODGLH UDUH TXL HV
orthophonistes. &Il un petit nombreest confronté a cette prise en @wrau cours de
OfH[HUFLFH SURIHVVLRQQHO HW SDU FRQVpTXHQW XQ Gpl

peut exister.

'H SOXV FRPPH QRXV OYDYRQV GpMj pYRTXp SUpFpGHPPH
GLDJQRVWLTXHU DYDQW O §uxJtkdulstes Xiaht Bogt dtehtsCeesVpa@eRt® E U
rendent délicate et compliquée leur prise en charge orthophonique.
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Pour ce raisons, nous nous sommeQWHUURJpV VXU OHV PRGDOLWpPV SU
des orthophonistes aupres de ces patients et diafeilie.
Parallelement, nous avons troys&rtinent de questionnérs parentpour mettre en évidence

ce qui motive cette prise en charge.
Pour se faire, nous avons émis plusieurs hypothéses

/JHV RUWKRSKRQLVWHY VHUDLHQW Uhmvwd Eetsgivomg O L G p

génétique.

- Malgré les signes précoces des troubles, les enfants Angelman ne sont pas
nécessairement orientés vers un orthophoniste.

- Contrairement aux préconisations de la littérature, la prise en charge précoce de
FH VIQGURPHa®Q fH[LVWH S

- ,0 H[LVWHUDLW XQ EHVRLQ GIYLQIRUPDWLRQ@esVXU FH

modalités de rééducation chez les orthophonistes.
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PARTIE EXPERIMENTALE

a7



METHODOLOGIE

Afin de réaliser un état des lieux de latue orthophonique dans le cadre cge
syndrome nous avons élabod&s questionnaires.

Nous expliciterons ce choix de matériel dans cette partie.

I.  Obijectifs et contraintes de notre étude

A. Objectifs

Pour vérifier nos hypothéses, nous nous sommes fixés quatre objectifs
- RecueillirlesréplQVHVY GTRUWKRSKRQLVWHY VXU OHXU SULVH
VIQGURPH GT$QJHOPDQ
- Recenser et diffuser les connaissances et les pratiques orthophoniques concernant ce
syndrome
- Comprendre les motivations, mais aussi les besoins spécifiquestugshonistes en
WHUPHV GH SULVH HQ FKDUJH HW GYfpYHQWXHOOHV IF
cette pathologie rare.
SHFXHLOOLU OHV UpSRQVHVY GHV SDUHQWYV GTHQIDQYV

diagnostic et de la prise en charge orthophonique.

Nous sahaitons ainsSiREWHQLU XQH GHVFULSWLRQ ILGgQOH GH OfH[

concernant ce syndrome génétique et des axes de prise en charge travaillés.

Pour étre exploitables et recueillir un maximum de données, nos questionnaires doivent

respecter ugertain nombre de contraintes.

B. Contraintes

Par «enfants Angelman, nous entendons tout enfant ayant été diagnostiqué avec certitude
comme porteur de ce syndrome. Ce choix s'explique par le fait qu'un grand nombre de
maladies génétiques rares netguas encore détectées et que nous voulions absolument nous
FRQFHQWUHU VXU OD SRSXODWLRQ SRUWHXVH GX VI\QGURP

Concernant I'age des enfants, nous n'avons pas défini une tranche d'age précise. En effet, en
raison de la rareté de la maladie et@QfiGTREWHQLU XQ PD[LPXP GH GRQQpH
VRXKDLWp UHVWUHLQGUH QRWUH pWXGH j XQH WUDQFKH G
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'H SOXV FHOD SHUPHWWDLW OH FDV pFKpDQW GIYDYRLU >
non de sujets plus ageés.

Pour la réalisationde notre enquéte, nous avons aussi d0 respecter des contraintes
WHPSRUHOOHV $ILQ GIDYRLU OH WHPSV GDQDO\VHU OH\
période pendant laquelle les orthophonistes et les parents pouvaient remplir les

guestionnaires.

- Démarche

A. Outil de recherche

1- Le choix du questionnaire

$ILQ GITDQEDO\WHU OD SUDWLTXH SURIHVVLRQQHOOH Gl
orthophonistes sur ce syndrome génétique et de comparer les préconisations de la littérature
avec la réalité pratiqud, O QRXV D VHPEOpPp TXH OfHQTXrWH SDU TXHVYV
approprié.
En effet, cet outil permet
- De recueillir des données en questionnant une personnesuoides précis.
- Derende SRVVLEOH OTDQDO\VH TXD Q Wsembl2\Wblréspontdid/aT XD O L
OD PHLOOHXUH IDoRQ GTREWHQLU OHV UpSRQVHV DXJ[
travalil.

- Un traitement pertinent des données recueillies.

2- /YfpPODERUDWLRQ GHV TXHVWLRQQDLUHV

1RXV DYRQV pODERUp QRV TXHyatvhsRE@#Eam dendy lectiBdligsW LU G |
UHPDUTXHV GH SDUHQWY HW GH SURIHVVLRQ@H&@W®esT XH QR
contacts téléphoniques avec des orthophonistgaillant en CAMSP qunous ont permis de

mener plus loin notre réflexionetfll QWpJUHU GHV TXHVWLRQV VXSSOpPHCQ
Nous avons proposé a nos populationgguastionnaire autcadministré DILQ GILQWHUUR
un grand nombre de personmesle I DUDQWLU OIYDQRQ\PDW GHV UpSRQGDAC
LD SOXSDUW GITHQWUH HX[ QR »¥firRqRaMoluR plldsibhs @it Xde¥seF R R U G
ultérieurement, les résultats de notre étude. Néanmoins, ils étaient libres de les indiquer ou
QRQ HW FHOD QYHPSrFKDLW SDV GH UpSRQGUH j QRV TXHVV

49



Afin de rendre ces questionnaires les plus fideles a litérédes professionnels et des
familles, mais aussi les plus exploitables possibles pdte gatude, nous y avons intégré

. Des questions ferméesgllespermettent une simplicité de questionnement, un recueil
de données standardisé, une rapidité¢ deRépVH HW GIH[SORLWDWLRQ GHV (
elles induisent la réponse et laissent peu de place aux avis personnels.

Dans notre travaiklles sont

fermées avec classement hiérarchique,
- IHUPPHV DYHF pF #eH iRebt e fide WWdiduaw GBI Up GIDSSUREDWL

fermées dichotomiques (réponse par oui ou non),

fermées multichotomiques a réponse unique ou a réponses multiples.
Des questions ouvertesiches en renseignements, mais difficiles a exploiter
statistiqguement puisque les répongbtenues sont trés hétérogenes.
. Des questions mixtesellesproposent un choix de réponse parmi celles proposées ou
lapossibilitte GIDSSRUWHU XQH UpSRQVH Q&Xe$¢HOOH JUKFH j OD

Finalement, otre enquéte comporte quatre questionnaiifé&rents:

- A destination des orthophonistes francais ayant déja pris en charge ou prenant
encore en charge ce syndro(anexe 1)

- A destinationdesSDUHQWY GTHQIDQWY SRUWHXUYanGeX V\QGU
(Annexe 3.

- A destination de®rthophonistestrangers ayant déja pris en charge ou prenant
encore en charge ce syndro(Aanexe 3.

- AdestinationdeSDUHQWY GIHQIDQWYV aonkke@PDQ |j OTpWUD

B. /IHV SRSXODWLRQV GH OYfpWXGH

1. Les orthophonistes
- En France
&ULWQUHV GILQFOXVLRQ
La population quenous souhaitons étudier est cellesdorthophonistes prenant en charge ou
ayantprisenFKDUJH OH VI\QGURPH GT1$QJHOPDQ
/IHV FULWQUHV GILQFOXVLRQ: TXH QRXV DYRQV UHWHQXV VR
- Etre orthophoniste
- PUDWLTXHU RX DYRLU SUDWLTXp OD 8 Ul gyidréhtg FKDUJ
GIT$QJHOPDQ
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&H TXHVWLRQQDLUH D pWp G thdphumstElekkranived BARpWerD X S U qV
libéral que nous avions contactés par téléphone.

Nous avons aussi demandé aux parents interrogés dans notre étude de transtrettre
quesionnaire auworthophonistes intervenant aupres de leur enfant.

(QILQ QRXV DYRQV DXVVL HX UHFRXUV DX[ VIQGLFDWV SUFR
071$)6% $VVRFLDWLRQ )UDQoDLVH GX 6\QGURPH GY$QJHOPD

&ULWQqUHV GTH[FOXVLRQ

&RPPH QRXV (FIDMRNQSUPHYV FULWQUHV GTLQFOXVLRQ VH.
RX SUHQDQW HQFRUH HQ FKDUJH GHV SDWLHQWYVY SRUWHXI
pour notre étude.

Nous avons délibérément exdoutes les autres professions paramédicalesrguaillent

auprés de ces patients.

- =2 OYfpWUDQJHU
/[HV RUWKRSKRQLVWHY SUHQDQW HQ FKDUJH RX D\DQW SUL
Nous avons donc retenucore FULWqUHYV GYLQFOXVLRQ
- Etre orthophoniste
- Pratiquer ou avoir déja pratiqué la prise en chalg patients porteurs de ce syndrome
&H TXHVWLRQQDLUH D pWp GLIIXVp DXSUQVXGIOYR@WL BWIL K
DXSUqV GH OfRUWKRSKRQLVWH GH OHXU HQIDQW

2. Les parents
- En France

La population que nousrans souhaité interroger est callesparents de patients porteurs du
VIQGURPH GY$QJHOPDQ ,0 QRXV D SDUX LQWpUHVVDQW
orthophonistes avec celui des parents &fDYRLU XQH YLVeIR Qis8 énNarGeUpFLV |
proposeée.
Lecritetre GTLQF @Gl QMW UH SDUHQW GTXQ HQIDQW SRUWHXU
diagnostiqué comme tel.
LessFULWQUHV GIJMH[FOXVLRQ

- EWUH SDUHQW GfXQ HQIDQW QRQ SRUWHXU GX V\QGURT

- EWUH SDUHQW GTXQ HQIDQW SUpVHQWDQW WRXV OHV V

encore diagnostiqué génétiguement.
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1RXV DYLRQV GpMj HX OTRFFDVLRQ GH UHQFR gowdndtte) FHUW |
autrement?® RUJDQLVpH, eBé&yrier p3126 $
De plus, nous avons contacté différentes associations de parent§ &insi O f3$)63% DILQ G

nous permettre de diffuser notre questionnaire aupres de leurs membres.

- - OYfpWUDQJHU
Comme pour notre population de parents francgais, il nous semblait intéressant de connaitre les
PRGDOLWpPY GH SULVH HQ FKDU pburfked piteRSAqGeaT. XH j OfpW
Le crittre Gfidusion TXH QRXV DYRQVrWHMW @ HMW GNXQ HQIDQ
VIQGURPH GT1$QJHOPDQ GLDJQRVWLTXp FRPPH WHO

C. /ILHX GH OfpWXGH

Notre travail s'est étendu a todte France. Nous avons diffugétre questionaire a des
orthophonistes de différentes régions car nous voulions ainsi obtenir un maximum de
UpSRQVHV 'H SOXV QRXV SHQVLRQV TXfLO SRXYDLW H[LVYV

les régions ou départements et les centres de formations dient &sus les orthophonistes.

Cette pathologie étant |gril est certain que si nous avions cibtée seule région, notre taux

de réponses aurait été extrémement bas.

Parallelement, il nous a paru intéressant de compléter notre étude par les maikesdmp
FKDUJH SURSRVpV j OfpWUDQJHU 3RXU FHOD QRXV DYRQV
associations de parents et de professionnels en Autriche, Allemagne, Argentine, Australie,
Belgique, Espagne, Italie, Hollande, Grece, Etigs, Grané-Bretagne, Canada, Suisse,
Danemark, Finlande, Irlande et Portugal.

Apres avoir entretenu diverses correspondances, nous avons finalement pu diffuser notre

guestionnaire en Australie, Finlande et Irlande.

D. Moyen de diffusion des questionnaires

Initialemert, nous avions pensé envoyer un questionnaire en version papier aux
orthophonistes concernés, mais en les contactant par téléphone, un grand nombre nous a

indiqué ne pas étre géné par le fait de le recevoir par message électronique.

Finalement, par soucid SUpVHQWDWLRQ HW GYDQDO\WH GH GRQQpH
QRV TXHVWLRQQDLUHYV VXU XQ VLWH KpEHUJHXU (Q HIIH\

adéquation avec notre étude car il nous fallait cibler un grand nombre de personnes. Cette
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solution a permis aux personnes interrogées de compléter directement le questionnaire en
ligne.

Ensuite, certains parents et orthophonistes, que nous avions pu contacter directement par
WpOpSKRQH OTRQW UWUtamu&DU PHVVDJHULH pOH

Enfin, pour un petit nonte de notre population qui avait exprimé ce choix, nous avons
HQYR\p QRV TXHVWLRQQDLUHYV SDU FRXUULHtithbilBEFRPSDJQp'
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SYNTHESE DES RESULTATS

A. Les orthophonistes francais

1- Données générales sur la population

Notre population totale est donc g@inze orthophonistes:
- Quatorze orthophosiessont issus des différents centres de formation au Certificat de
&DSDFLWp GT2UWHKESKRQLVWH GH

- Un seula suivi des étude