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I Expertise collective de PINSERM : déficiences intellectuelles

* Sous I’impulsion de 'UNAPEI et de I’ Alliance Maladies Rares
(Collectif DI)

« Commande de la CNSA (Commission Nationale de la Solidarité pour
I’ Autonomie) en 2012.

* (Constitution d’un fond documentaire de 2500 références.

» Groupe de travail de 12 « experts » francophones : psychologue, psycho-
pédagogue, sociologue, généticien, neuropédiatre, épidémiologiste, neurobiologiste,
+ contributions externes : pédopsychiatre, oncologue, gériatre, psychologue de 1’éducation...

* Document d’analyse : 1200 pages (disponible depuis le 11 mai 2016)

» Synthese et recommandations, diffusées le 1" mars 2016



I Expertise collective de PINSERM « déficiences intellectuelles »
Que dit-elle ? Que peut-elle apporter ?

1 million de personnes concernees
+ 5 millions de parents, d’aidants familiaux et de professionnels

 La deficience intellectuelle est accessible aux progres de la science

« Messages prioritaires :
* Intervention précoce - tout au long de la vie
 Santé et acces aux soins (somatiques ET psychiques)
« Participation - autodetermination

 Une boite a outils.
Langage commun. Reperes méthodologiques. Propositions d’actions.

 Des Centres Ressource DI ?



Troubles du neurodéveloppement
« neurodevelopmental Disorders »

Diagnostic and Statistical Manual-5t" Edition

défaut de développement des compétences
cognitives attendues lors du développement
psychomoteur et affectif de I'enfant

l Troubles neurodéveloppementaux \
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Troubles du neuro-développement

Mdies psychiques
Schizophrénie
Tr bipolaire




ALD les plus fréquentes chez les enfants
(% parmi I’ensemble des ALD des moins de 15 ans)
Données du régime général au 31 octobre 2004
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Source : Maladies chroniques psychiatriques et neurologiques des enfants en ALD.
Neuropédiatrie CHU Bicétre APHP, INSERM U 822 - CNAMTS-DSES




Répartition et taux des principales maladies psychiatriques des enfants et adolescents de moins de 15 ans
en affection de longue durée au 31 octobre 2004 pour le régime général
(caractéristiques d’age et de sexe)

Sexe
Age moyen
Spu ey : ; Taux pour : ala Déces
'"t'?c‘c')zgz'l :Aff;;m" Ef:f\l‘;t'f 100 000 Ga’<§°"5 F'('}',es déclaration  en 2005
enfants ° ° d’ALD (N)
(ans)

etard mental (F70 a F73,F78,F79) 15 215 143,2 60,6 394 3,9 34

oubles du développement (F80 a F84 9963 93,8 75,5 24,5 51 3

Troubles de la personnalité (F60) 8778 82,6 71,9 28,1 6,4 2

Troubles ml)'(tes qes conduites 6158 57.0 733 26,7 6,6 .
et troubles émotionnels (F92)

Psychose non organique (F29) 912 8,6 73,4 26,6 6,1 1

Episode dépressif (F32) 589 55 59,3 40,7 9,2 0

Troubles anxieux (F (F41) 512 4,8 64,3 35,7 7,6 0

Total 42127 395,5 68,6 31,4 53 41

Source : Maladies chroniques psychiatriques et neurologiques des enfants en ALD. Neuropédiatrie CHU Bicétre APHP, INSERM U 822 - CNAMTS-DSES



DEFICIENCE INTELLECTUELLE

Disability (Robert & collins) : incapacité / invalidité / désavantage / handicap
TDI :Trouble du développement intellectue

American Association on Intellectual
and Developmental Disabilities
AAIDD Definition Manual
11th edition, 2010

INTELLECTUAL DISABILITY

3 criteres

1. Limitations significatives dujfonctionnement intellectuel:
Un QI qui est environ deux écarts types sous la moyenne si on prend en considération
I'erreur type de mesure des instruments utilisés ainsi que leurs forces et limites.

2. |Comportement adaptatif:
Performance selon une mesure standardisée du comportement adaptatif, normalisé eu
regard a la population générale, qui est approximativement deux écarts types sous
la moyenne, soit d’'une des trois dimensions (habilités conceptuelles, sociales,
pratiques), soit d’un score général d’'une mesure standardisée.

3. Age d'apparition: avant 18 ans. adapté de Dr Wil H.E. Buntinx, Maastricht



DEFICIENCE INTELLECTUELLE
Postulats

AAIDD 2010

Les limitations dans le fonctionnement actuel doivent tenir compte des
environnements communautaires typiques du groupe d'age de la personne et de son
milieu culturel.

Une évaluation valide tient compte a la fois de la diversité culturelle et linguistique de
la personne, ainsi que des différences sur le plan sensorimoteurs, comportementaux
et de la communication.

Chez une méme personne, les limitations coexistent avec des forces.

La description des limitations est importante, notamment pour determiner le profil
du soutien requis.

Si la personne présentant une déficience intellectuelle recoit un soutien adéequat et
personnalise sur une période soutenue, son fonctionnement devrait s'améliorer

Emprunté au Dr Wil H.E. Buntinx, Maastricht



Tests Psychomeétriques de Wechsler
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Tests Psychométriques de Wechsler (test de Ql)

WISC-V

Etudient les capacités de raisonnement !

David Wechsler

Ql Total

Combinaison

de 7 tests
|

Mémoire de Vitesse de
Travail Traitement

IMT IVT

Compréhension Traitement Raisonnement
Verbale Visuospatial Fluide

ICV IVS IRF

Mémoire

. Puzzles visuels , . . Symboles
Information Arithmétique Images

barrage

Séquence lettres

Compréhension .
chiffrrres

Diapositive modifiée de René Pry, professeur de psychologie, Lyon



Profil des notes standard
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Classification Internationale des Maladies
(CIM-10; OMS 1993 — 2006)

Degrés de sévérité de déficience intellectuelle
Basés sur les tests psychométriques

Tableau 1.1 : Classification des niveaux de gravité de la DI

Niveau de gravité DSM-IV TR CIM-10 En général

de la DI en termes de Ql en termes de Ql en termes d’écarts-types
(4ge mental)

Leger 50-55a70 50 a 69 (9-12 ans) Entre -2 et -3

Moyen 35-40 a 50-55 35249 (6-9 ans) Entre -3 et -4

Grave 20-25 a 35-40 20 a 34 (3-6 ans) Entre -4 et -5

Profond Inférieur a 20-25 Inférieura 20 (- 3 ans) Inférieur a -5

 Ql difficile a calculer autour de 70 : marge erreur; dissociations
* Test de Weschler inadapté pour Ql < 45
* Ql ne reflete pas le fonctionnement dans I'environnement



Limitations du fonctionnement adaptatif

Evalué a I'aide d’échelles validées

Habiletés adaptatives :

* Conceptuelles (langage, lecture et écriture, argent, temps,
etc.)

* Sociales (relations interpersonnelles, responsabilité sociale,
évitement de la victimisation, etc.)

* Pratiques (vie quotidienne, sécurité, santé, transport, etc.)

\/ineland-I )

Dia empruntée a Yannick COURBOIS




Evaluation du fonctionnement adaptatif

Vinelana-r) (28
La VABS Il (Vineland Adaptive Behavior Scale)
4 domaines 11 sous-domaines
Ecouter et comprendre

Parler
? > Lire et écrire
Communication

Prendre soin de soi

5 S S’occuper de son domicile
Vie quotidienne Vivre dans la communauté

o - Contact avec les autres
Socialisation > Jouer et utiliser son temps libre
S’adapter
Motricité ———_, Motsicité globale

Motricité fine V’.r,e ’an d— H)

Dia empruntée a Yannick COURBOIS



La VABS |l (Vineland Adaptive Behavior Scale)

Des catégories de contenu

Suivre les consignes

433 items

Iltem 10. Suit les consignes
comprenant une action et un objet (par
exemple, « Apporte-moi le livre »,
« Ferme la porte », etc.)

Item 12. Suit des consignes faisant
intervenir deux actions ou une action et
deux objets (par Exemple : « assieds-toi
et mange », « apporte-moi les crayons
et le papier », etc.).

Item 13. Suit les consignes de la forme
« si-alors ». Par exemple, « si tu veux
jouer dehors, alors range tes affaires »,

etc.).

Item 16. Suit des consignes en trois
parties (par exemple, « brosse toi les
dents, habille-toi et fais ton lit », etc.)

Dia empruntée a Yannick COURBOIS
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Déficience intellectuelle légere

DSM-5

Selon la CIM-10 : 50<Ql < 70

Léger ... La personne a une ... La personne a une ... La personne
maniere plus comprehension occupe souvent un
pragmatique de limitee du risque dans | emploi exigeant
résoudre des les situations sociales; | moins d'habiletés
problémes et de a un jugement social | conceptuelles...
trouver des solutions | immature pour son
gue ses pairs du age...
meme age...

Modéré

Grave

Profond

Le degré de déficience ne se base plus sur le seul Ql
Mais a partir des habiletés de la vie quotidienne ++




Déficience intellectuelle grave
Selon la CIM-10:20< Ql < 35

Léger
Modére

Grave | La personne a Le langage parle est La personne a besoin
generalement une relativement limité d’aide pour toutes les
comprehension sur le plan du activités de la vie
limitée du langage vocabulaire et de la quotidienne, y
ecrit ou de concepts grammaire... compris pour prendre
faisant appel aux ses repas, s habiller,
nombres, quantités, se laver et utiliser les
au temps et a toilettes....
l'argent...

Profond




Séveérité en fonction de l'intensité des soutiens

Intensité besoin en soutien

(AAIDD)

Relation entre lI'intensité des besoins de soutien et
degré de gravité de la déficience intellectuelle

SIS Index

140.00 =

120.00

100.00

80.00

60.00

léger moyen grave profond

Degré de déficience intellectuelle
Evaluée avec le QI

Echelle d'intensité
de soutien (8/S-F)

MANUEL DE L'UTILISATEUR

Buntinx, 2010

Dia empruntée a
Yannick COURBOIS




Grande diversité de la population Déficiente Intellectuelle

Sévérité DI
croissante

Travail en milieu ordinaire
Hébergement




Le type de signe d’appel et I’age du repérage
dépendent du degre de déficience

 Déficience sévere a profonde : des les premieres semaines
hypotonie, mauvais contact oculaire, absence de sourire reponse

 Déficience modeéree : entre un et cing ans
retard de langage, retard de marche, hyperactivité, agressivité

« Déficience legere : en école élementaire, voire au college
echec scolaire, voire troubles des conduites ou déepression a
I’adolescence

Gillberg. In A clinical Handbook of Child and Adolescent Psychiatry, 2005
Einfeld et Emerson. In Rutter s Child and Adolescent Psychiatry, 2008
Moeschler et al., Curr Opin Neurol. 2008

Patel et Merrick, In Neurodevelopmental Disabilities, 2011



Qui alerte ?

* Les parents, un proche, un professionnel petite enfance :

premiers a repérer décalage du développement psychomoteur, avant 2 ans
Lemcke et al., J Autism Dev Disord. 2013 ;
Bolton et al., J Am Acad child Adol Psychiatry , 2012

* Premiers signes d’inquiétude :
459 questionnaires ouverts renseignes par les parents d’enfants autistes
87 % des parents avaient repéeré un probleme chez leur enfant avant d’étre alertes par

un professionnel
Guinchat, et al., Research in Autism Spectrum Disorders 2012

= Le doute d’un parent concernant le developpement de son enfant doit donc étre

pris au serieux.
Lemcke et al., J Autism Dev Disord. 2013

Ne pas banaliser le doute d’un parent !



M-CHAT: Version frangaise
Plomp izzez los question: en foncticn du comportamant habitoal ds votrs enfaxnt. $i lo comporkment ¢

O u t i I S d e d é p i Stag e manfecte de fagon praqulides (par exampls o1 vous na 'aver va quuwne ssule foiz on deux) iznotes-ls dame vos

1eponses

M - C H AT I Votre enfant saime t-1] étre balance sur vos genoux? Om  Non
2_Votre enfant o'mréresze t-il 4 d'sutres anfants? Ouni Non
3. Votre enfant oime t-1] monter sur des meubles ou des escaliers? Cm Non
D QU est io nna | re é rem pl | r p ar 'es pa rents 4 Vome enfant aime -1 jouer aux jeux de cache-cache ou 'coucon me voild™? Om  Non
x 5 < . 3 Vome enfant jove 1l a des jeux de faire ssmblant, par exemple, fait-il Omi  Non

D Entre 16-48 MOoIs, au mieux B 24 mois semblant de parler an telaphone o joue t-1] avec des peluches cu des

23 questions PRepessin S duntmes Jesst

6. Votre enfant utthise t-1l son index pour pointer en demandant quelque chose? Cm  Non

» 7. Votre enfant utthise t-11 son mdex en pomtant pour vous montrer des choses

recommandée par I’AAP pour dépister g Imteressent” Om  Nou
- - - & Vote enfant jove 1-il correctement avec de petits jouets (des voiturss,
aux visites de 18 et 24 mois

de¢ cubes) sans les porer 4 Ia bouche, tripoter cu les faire tomber? O Now
# & Vone enfant anene t-il de objets pour vous les monter? Om  Non
10. Votre enfant regarde t-a] dans vos yeux plus d'ime seconde ou deux” Om  Non

2,3 _qUESt_I (),ns fe_rmees aux parents . ., 11 Amve tal que votre =nfant semble excessivement sensible a des brunts?
I’eCIpI‘OCIte sociale, Iangage, motricite {/msqu’a se boucher Jes orelles) Ou  Non
5 ) + 5 b de COtation 12. Votze enfant vous sount-il en réponse a votre sounre” Cm  Non

# 13 Votre enfamt vous muite 117 (par exemple, &1 vous foites une mumace,

le ferait-il en imitation?) Om  Non
—P4 4. Votre enfant rédpond-il 4 con pom guand vous lappelez? Om  Noe

Echec a au moins 2 items critiques ou SR T "
i —pl 5. Si vous pointez vers un jouet de aotre cd1é de la pidce votre enfant suivra -1
3 1tems des yeux? Oni  Non

16. Votre enfant marche t-1l sans aide” Om  Non

, 17 Votre enfont regarde t-1] des objsts que vous regardez” Om  Non
dEteCte TSA, retard g IObaI et TLO 18. Votre enfamt fait-if des gestes mhabituels avec ses mams pres du visage? Om  Non
19. Votze enfant essaie t-1l d'attarer votre attention vers son activite? Cm  Non

20. Vous &tes vour damande 21 votre enfant était sourd? Ou  Non

VPP = 0,57 é. 0,65 pOUf |€S TSA 21, Voure enfant compread.-il ce que les gens disent? Cu  Noe

12, Amive il que votrz enfant regarde dans le vide cu quil <e promeéne sans but? Om  Noe
13. Votza entant regarde t-il votre visage pour vénfier votra réaction quand
1l est face a une situation inhabitoelle® Om  Non

Rabin 5’. Journal of Autism and D’EVE'Gpmentﬂl DISWEE’QDD 1 : 1099 Bobnzs D Fur, D, Baroe, M, & Greea, | (200]). The Mo&Sod Chackhat for Aumm on Teddkrs: Ax zaa sredy tavestzanns the
B.Rﬂge, Enfaﬂ-CE.', 2009 exly detection of mut=m md gervesive develogmenty] dnorders. Joura!l of Awtsm aad Develogamenia] Divorders. 1120, 131-144



Simple variante du développement

ou Trouble du Neurodéveloppement ?

Acquisitions
psycho-motrices

A
Interventions précoces | /

Environnement
7

_ -1 Trouble du
-~ Neuro déeveloppement
| |
| | |
12 18 24 ALE

Mois Mois Mois



Retard de développement psychomoteur

Posture Motricité Langage Socialisation

otricité globale fine autonomie

3 1 1 ;

RETARD DANS PLUSIEURS DOMAINES

DIAGNOSTIC DYNAMIQUE

stimulation appropriée, alliance avec la famille
correction des troubles sensoriels (audition, vision)

ééducation (psychomotricité, orthophonie...

COMPETENCES PEU OU PAS MOBILISABLES

Trouble du neurodéveloppement ?

Quel type de trouble ? Retard Global ou troubles Spécifiques ?
Pas urgent...



Recommandations d’action
Mieux repérer un trouble du neuro-développement / une DI

v Favoriser le repérage précoce d’un trouble du neurodéveloppement chez les

enfants « tout venant »

— Sensibiliser les professionnels de la petite enfance aux signes d’alerte d’un trouble
neurodéveloppemental.

— S’appuyer sur des échelles de développement précoce validés en France (exemple Brunet-
Lézine), mais également sur des questionnaires parentaux.

— Développer des outils reposant sur une approche plus dynamique et intégrée de I'évaluation
de I'enfant et de I'intervention précoce (exemple EIS)

— Aider les enseignants au repérage des troubles des apprentissage

v'Renforcer le dépistage systématique d’un trouble neurodéveloppemental lors

des examens obligatoires

. S’appuyer sur les examens obligatoires du carnet de santé pour détecter d’éventuels
troubles neurodéveloppementaux

. Soutenir et renforcer les missions de dépistage des PMI et de la médecine scolaire.

v'Poursuivre le suivi des populations a risque (anciens prématurés... ) et élargir a
d’autres populations (SAF, anomalies prénatales...).



Chercher la cause d’un trouble du développement :
A quoi ca sert ?

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

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

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

Quel est le risque d’avoir un autre enfant avec un handicap ?



DI « organique » et « culturelle-familiale »

Déficience intellectuelle Déficience Intellectuelle
« organique » « familiale ou culturelle »
. Differentiating mental retardation: Two-group approach 33 , e,
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Les Troubles du Neuro-Développement

Un vaste groupe de maladies rares
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ADN mitochondrial Cellules nucléées

(dans les mitochondries) ADN nucléaire

Génétique moleculaire Génétique chromosomique
ADN Chromosome
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(Cytogénétique)
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Trisomie 21 libre et homogene
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ACPA : Délétion CTNNB1

JBE | |

PEMIMETRE CRANIEM

BN o %
\*\\
f* N
\\
T
\

Diapositive empruntée au Pr Damien Sanlaville, généticien, CHU de Lyon

3
e 3
o= |

A2 {

’ i
b =
: 3
r’/’ l

- |

TAILLE

AMERICAN JBetNaL W E )
medical zenetics

CLINICAL REPORT

A New Intellectual Disability Syndrome Caused by
CTNNB1 Haploinsufficiency

Estelle Dubruc,’ Audrey Putowr,'” Audrey Labaime,' Christelle Rougeot,” Damien Sanlaville,'”
and Patrick Edery"**

e F 5ans%

s Al avecontn et

e R A e e Assise 14 mois, debout 30
ow mois, marche avec aide 3 ans

e 50 mots, associe deux mots
e Hyperactive, joviale, amicale

e Microcéphalie postnatale
évolutive (18 mois)
e Ataxie et spasticité évolutives

e
oo fe (4 ans %)
':“:;“

Pr. Patrick Edery
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Evolution du nombre de genes identifiés impliqués dans une DI
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Recouvrement de genes impliqués
dans différents troubles du neuro-développement

EE 1D

Overlap ASD, EE (n=1)
NBEA

Overlap EE, ID (n=4)

IQSEC2, STXBP1, TTN,
WDR45

Overlap ASD, ID (n=30)

ADNF, AHDC1, ANKRD11,
ARID1B, BAZ2B, CAMKZA,
CDAN1, CDC42BPB,
CHD2, CNOT3, CTNNB1,
CUL3, DDX3X, DYRK1A,
FOXP1, KMT2A, LRP2,
MED13L, NIN, PPM1D,
RAI1, SEKAT6A, SETBP1,

Overlap ID, SCZ (n=1)
AUTS2

Overlap ASD, SCZ (n-10)

CHDS8, CRYBG3, HIVEP3,
SPEN, TBR1, TCF7L2, MOV10, PHF7, SMARCC2,
1D2, TRIP12, WAC, VTR s by L) ST3GAL6, TNRC18, YTHDCI1,
ZNF292 POGZ, SCN2A, SYNGAP1 ZMYND11

Overlap for loss-of-function - Overlap for loss-of-function
mutations in two NDDs mutations in three NDDs

Genetic studies in intellectual Lisenka E. L. M. Vissers', Christian Gilissen' and Joris A. Veltman'?
disability and related disorders  NATUREREVIEWSIGENETICS ~ VOLUME 17 [JANUARY 20161




Evolution du rendement du diagnostic étiologique d’une DI
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EVALUATION FONCTIONNELLE / MULTIDIMENSIONNELLE
d’une DI / d’un trouble du neuro-développement

Evaluation médicale
somatique

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Evaluation de la douleur

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Pathologies associées
Audition
Vision / oculomotricité
Sommeil
Epilepsie

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie,

ORL, stomatologie,
Néphrologie, immunologie



» Améliorer I’accés aux soins et aux diagnostics des
pathologies somatiques

v Dépister et assurer un suivi régulier des pathologies associées a la DI
v' Faciliter I’accés aux soins courants et a des équipes spécialisées

v' Améliorer les conditions d’accueil et de soins dans les hopitaux et cliniques
— Expérimenter I’attribution de Coordonnateur ou Référent du Parcours de Santé (RPS)

v'Développer le suivi médical de proximité
. Mener des expérimentations pilotes de bilans de santé systématiques, évaluer les co(ts et
bénefices
. Déployer un outil d’évaluation de la santé des personnes avec DI, pour les médecins
généralistes avec un carnet de suivi et des conseils pour communiquer

. Encourager la formation de réseaux de professionnels spécialisés

v Développer la prévention et la diffusion de bonnes pratiques
*En direction des médecins : Rédaction et diffusion des PNDS
*Supports accessibles aux personnes avec DI rédigés en FALC (Facile A Lire et a Comprendre)

*Dans établissements et services médico-sociaux (ESMS) : coordonnateurs de parcours (faciliter
I’acces aux soins, actions d’éducation a la santé, prévention, sensibilisation et veille sanitaire )

* Dans les hopitaux : Recrutement d’infirmiers de liaison pour coordonner I’acces aux soins.



EVALUATION FONCTIONNELLE / MULTIDIMENSIONNELLE
d’un trouble du neuro-développement

Evaluation médicale
somatique

Evaluation « formelle »
Cognitive et psycho-pathologique

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Evaluation de la douleur

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Pathologies associées
Audition
Vision / oculomotricité
Sommeil
Epilepsie

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie,

ORL, stomatologie,
Néphrologie, immunologie

Evaluation des
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Efficience intellectuelle

Fonctions exécutives
Attention

Mémoires
MCT/MT/MLT
Visuelle/auditive
Procédurale
Episodique
Sémantique

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Langage oral
Expressif/réceptif

Compétences
Scolaires
Calcul, lecture, écriture



Guillaume, 15 ans
Né a 40 SA, poids 3240g, T 50 cm.
Marche 19 mois

Retard massif du langage
En PSM a 3 ans : phrases de 2 mots
Orthophonie libéral +++

CAMSP (4 a 7 ans) psychothérapie, psychomot.

CP puis Hop de Jour puis IME a 12 ans

A 15 ans, adressé par I'lME
pour suspicion de dysphasie

Contact agréable. Tres sociable

Motricité fine : pince pouce index malhabile
Dyspraxie bucco-linguale

Troubles articulatoires Ne comprend pas.
Réponses breves et stéréotypées.

WISC-111: QI 42 (QlV 46, QI P 48)

= Déficience intellectuelle modérée
=> Mutation gene ARX identifiée

Wl 522
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Evaluations cognitives chez des personnes avec DI
Effet plancher des tests de Ql

Percentage of scale scores on WISC-II for

Male Dia empruntée a Yannick COURBOIS 7 IQs in 40s
§ - % n.n.:
?., 8 - I
T = & 1 2 3 45 87 8 % 10111213
— Scaled score
CR — Percentage of scale scores on WISC-II
1 2 3 4 5 6 g - for IQs in 50s
S: Arithmetic g ey
Male 1 =note minimale au test $ o
g 1M E’”z' | —l_l_'—'—'—' —
il i . E 1 2 2 45 & 7 8 891011 12 12
5 8- Les méthodes classiques - Souted score
1A d’évaluation désavantagent — gPeronieseof ssale scores on WISCHil o
R - les personnes avec DI g o
I h 63w 3 gue
S:vocabmary ‘g ' Ilﬂlﬂldlﬁlﬂ 7 9:!;!11:;:;
E Scaled scone

Hessl, D., Nguyen, D. V., Green, C., Chavez, A., Tassone, F., Hagerman, R. J. (2009). A solution to limitations of cognitive testing in children with intellectual
disabilities: the case of fragile X syndrome. Journal of neurodevelopmental disorders, 1(1), 33-45.

Whitaker, S., & Wood, C. (2008). The distribution of scaled scores and possible floor effects on the WISC-IIl and WAIS-III. Journal of Applied Research in
Intellectual Disabilities, 21(2), 136-141.



Evaluations cognitives chez des personnes avec DI

Comment révéler les compétences préservées ?

o s " o - =
& ( ________/_— o . - ; . ‘
. = /4 ) Y
: ... ©2015Googley, 5 . - £ ] - \
P, T N\ p $ . 3 vt f . o
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Image © 2015 Aerodata Interna‘liona:] Surveys - » 2 008 e ear

¥ 2 | 2004 -~ _' : Date des images satellite : 8/4/2007 50°47'19.27"N, 2°39'56.29"E élév. 120m  altitude 2.97 k

Dia empruntée a Yannick COURBOIS



Evaluation des compétences cognitives
des personnes avec Déficience Intellectuelle

v' Approche Développementale : trajectoire



Pour une approche développementale de la DI

300 _
Enfants typiques

@ 250 -
§ Enfants trisomiques
§ 2004 Exemple :
2 - I"acquisition du
U 100 vocabulaire chez
£ 50 I’enfant avec une

0 | I 1 | | | | | T21

0 10 20 30 40 50 60 70

Age chronologique (en mois)

Figure 10.3 : Evolution de la taille du vocabulaire d’enfants typiques et triso-
miques 21 en fonction de I'age chronologique (adapté d’aprés Berglund et
coll., 2001, p. 186)

Berglund, E., Eriksson, M., & Johansson, I. (2001). Parental reports of spoken language skills in children with Down syndrome. Journal of Speech,
Language and Hearing Research, 44(1), 179.

Dia empruntée a Yannick COURBOIS



Evaluation des compétences cognitives
des personnes avec Déficience Intellectuelle

v Approche Différentielle : syndromique



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

handlebars

basket

wheel pedals
DS
Age:11
1Q:52

Fig, 3. Drawings of WS and DS individuals.

Syndrome de Williams — Beuren : délétion en 7 q11



Composantes

langagieres

guRagLe Hown Williams X-Fragile Prader- W
Phonétique + +

Phonologie

Lexique + i

Morphologie +

Syntaxe e 2 (compréhension) - N
Pragmatique +

Organisation 4

discursive - B -

D’aprés Rondal (1995, 2000, 2006), emprunté a | Bobillier - Chaumont




Evaluation des compétences cognitives
des personnes avec Déficience Intellectuelle

v' Approche neuro-cognitive : modulaire



Déficience intellectuelle :

Altération des Processus généraux d’apprentissage

Jugement
Inhibition Prise de décision
Raisonnement

Anticipation,
Flexihilité mentale

Wémoire de travail, Attention

Vitesse de traitement / Automatisation

Stratégies de Catégorisation

traitement de I'information : global / local



Peut-on rééduquer la MCT / MdT ?

1/ Contourner le probléme en utilisant ce qui fonctionne

Ex. utiliser un support visuel quand c’est la Mémoire Verbale qui
dysfonctionne

2/Aménager I’environnement (« béquilles »)

3/ Rééduquer la boucle phonologique : la MCT Verbale
Favoriser I'imagerie mentale

Travailler les stratégies (ex: « chunking »)

Travailler la répétition subvocale



« Adapter I’environnement»

RAISONNEMENT ANALOGIQUE ET MEMOIRE CHEZ DES
ADOLESCENTS AYANT UNE DEFICIENCE INTELLECTUELLE

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

’

’

!

= *4—_(;\

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

e version classique

e version de construction
avec mémoire externe

Faculté de psychologie
Université de Genéve



Denaes-Bruttin et al. RFDI, 2010

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

Groupes Nombre de participants Pourcentage ACM+ET) AM
GO1 (4-6 ans) 18 14.5 5:2(3.37) 5
GO2 (7-8 ans) 18 9.7 7.8 (3.94) 7.5
GDI1(DI légére a moyenne) 14 22.6 16:5(11.51) 6.8
GDI12(DI moyenne) 12 19.4 17:0 (10.33) 5
TOTAL 62 100.0 10:7 (63.86) 6.1

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

GO1 GO2 GDI1 GDI2 TOTAL
N M(ED N M(ED N M (ET) N M(ET N  M(ET)
Version de 18 47.17, 18 54.28, 14 50.50,, 12 48.50, 62 50.16
construction (5.64) (2.78) (6.42) (4.77) (5.66)
Version 18 4717 10 18 54.35, 14 49364 12 42.00, 62 48.66
classique (7.15) (2.69) (7.31) (7.42) (7.54)

Note. Les moyennes dans une méme ligne partageant une lettre identique ne djiférellt pas significativemgnt (test B de Tukey).




Déficience intellectuelle :

Altération des Processus généraux d’apprentissage

Jugement
Prise de décision
Raisonnement

Anticipation,
Flexibilité mentale

Mémoire de travail, Attention

Vitesse de traitement / Automatisation

Stratégies de Catégorisation

traitement de I'information : globale / locale




Epreuve de catégorisation sémantique




Epreuve de catégorisation sémantique




Epreuve de catégorisation sémantique




Raisonner, c’est inhiber !
Inhibition des ressemblances perceptives

Groupe témoins Adultes
Temps de réponse
1.55 i
*/
1.5 /
1.45

[

1.4

1.35 -

1.3 -

sans ressemblance perceptive avec ressemblance perceptive

P=0.000001
F=38.2



Groupe de patients T21 / témoins adultes

3.4
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3.0
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16}
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14+
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RESSEMB*groupe; Moy. Moindres Carrés
Effet courant : F(1, 24)=8.6697, p=.00708
Décomposition efficace de I'hypothése
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EVALUATION FONCTIONNELLE / MULTIDIMENSIONNELLE
d’un trouble du neuro-développement

Evaluation « formelle »
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation médicale
somatique

Evaluation Ecologique
« en situation d’interaction »

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Evaluation de la douleur

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Pathologies associées
Audition
Vision / oculomotricité
Sommeil
Epilepsie

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie,

ORL, stomatologie,
Néphrologie, immunologie

Evaluation des
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Evaluation psycho-
pathologique et de
la cognition sociale

Efficience intellectuelle

Fonctions exécutives
Attention

Mémoires
MCT/MT/MLT
Visuelle/auditive
Procédurale
Episodique
Sémantique

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Langage oral
Expressif/réceptif

Compétences
Scolaires
Calcul, lecture, écriture

Cognition sociale
Reconnaissance
des émotions

Théorie de I'esprit

Attribution d’Intention
Attribution de pensée

Tests projectifs
et de personnalité

Ressources
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Comportement

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment
psychologique
Auto-actualisation
Conscience de soi

Régulation socio-
Emotionnelle

Comportements
inadaptés / défis



[.’autodétermination
(Wehmeyer, 1996)

Habiletés et attitudes requises pour agir comme un agent
causal de sa propre vie, pour faire des choix et prendre des
décisions en regard de sa qualité de vie, libre de toute
influence externe excessive ou d’interférence

= Un agent causal est celmm qui induit et controle les
événements qui se produisent dans sa vie

= La personne autodéterminée est capable de prendre des
décisions indépendantes, basées sur ses habiletés a utiliser
les ressources.

= Etre indépendant n’empéche pas la collaboration et le
travail avec les autres.

Aimable contribution de Marie-Claire Haelewyck  (senie commeammme e
65 a



Former les personnes en situation de
handicap a s’autodéterminer

.“.l.kn-".n._“' 3

Imagine
ton projet
de vie

Un outil d'aide a la formulation
et la mise en oeuvre du projet de vie

des personnes porteuses de trisomie 21

ssxianie de echeche | Méanis Bars
Pryisaye o Chof g Senie | Marie-Caln Rasiewyct

QMONS e (210 (i S ;-;:; UMONS

e TR

Aimable contribution du Pr Marie-Claire Haelewyck ~ www.umons.ac.be/aio



EVALUATION FONCTIONNELLE / MULTIDIMENSIONNELLE

d’un trouble du neuro-développement

Evaluation médicale

somatique

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Evaluation de la douleur

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Pathologies associées
Audition
Vision / oculomotricité
Sommeil
Epilepsie

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie,

ORL, stomatologie,
Néphrologie, immunologie

Evaluation « formelle »
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Evaluation psycho-
pathologique et de
la cognition sociale

Evaluation Ecologique
« en situation d’interaction »

Comportement

Participation
de la personne

Efficience intellectuelle

Fonctions exécutives
Attention

Mémoires
MCT/MT/MLT
Visuelle/auditive
Procédurale
Episodique
Sémantique

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Langage oral
Expressif/réceptif

Compétences
Scolaires
Calcul, lecture, écriture

Cognition sociale
Reconnaissance
des émotions

Théorie de I'esprit
Attribution d’Intention
Attribution de pensée

Tests projectifs
et de personnalité

Ressources
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment
psychologique
Auto-actualisation
Conscience de soi

Régulation socio-
Emotionnelle

Comportements
inadaptés / défis

Compétences
adaptatives

Utilisation des
compétences Scolaires
Numératie/ Littératie

Aptitude au travail
Employabilité

Statut juridique

Intensité des
Besoins de soutien

Ressources financieres

Lieu de vie, travail

Activité physique, Sports, Loisirs, culture

Valorisation des roles sociaux

Qualité de Vie



EVALUATION FONCTIONNELLE / MULTIDIMENSIONNELLE
d’un trouble du neuro-développement

Evaluation médicale
somatique

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Evaluation de la douleur

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Pathologies associées
Audition
Vision / oculomotricité
Sommeil
Epilepsie

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie,

ORL, stomatologie,
Néphrologie, immunologie

Evaluation « formelle »
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Evaluation psycho-
pathologique et de
la cognition sociale

Evaluation Ecologique
« en situation d’interaction »

Comportement

Participation
de la personne

Efficience intellectuelle

Fonctions exécutives
Attention

Mémoires
MCT/MT/MLT
Visuelle/auditive
Procédurale
Episodique
Sémantique

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Langage oral
Expressif/réceptif

Compétences
Scolaires
Calcul, lecture, écriture

Cognition sociale
Reconnaissance
des émotions

Théorie de I'esprit
Attribution d’Intention
Attribution de pensée

Tests projectifs
et de personnalité

Ressources
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment
psychologique
Auto-actualisation
Conscience de soi

Régulation socio-
Emotionnelle

Comportements
inadaptés / défis

Compétences
adaptatives

Utilisation des
compétences Scolaires
Numératie/ Littératie

Aptitude au travail
Employabilité

Statut juridique

Intensité des
Besoins de soutien

Environnement
Eco-Systeme

Compétences des
Aidants familiers

parents
professionnels

Résilience/
ressources psychiques
Capacité a faire face

« coping »

Structure familiale

Catégorie Socio
Professionnelle

Ressources financieres

Lieu de vie, travail

Activité physique, Sports, Loisirs, culture

Valorisation des roles sociaux

Qualité de Vie



Une approche éco-systémique permet d’ajuster la place des
professionnels autour de la personne en situation de handicap

Microsystéme

Ontosystéme

Q Chronosystéme :

Bronfenbrenner

Importance de la communication : Le
professionnel doit pouvoir entamer et
entretenir le dialogue avec la personne, sujet
capable de poser des choix

Importance d’une position relationnelle
ajusté (ni exces, ni manque de confiance en
ses compétences)

Importance du partenariat, mais le contexte
quotidien n’est pas toujours propice aux
relations d’attachement (turn over,
rendement)

Importance du sentiment de satisfaction et
de justice chez le professionnel pour éviter les
tensions et les comportements aversifs
(réduction d’implication, démission) et une
diminution de la QV de chacun



~ o Société
géneéeticien neuropédiatre
pédiatre  Sanitaire geénéraliste

libéral gériatre CHU /CHS/CHG
Kiné infirmiere

MPR dentiste
\ CAMSP
psychiptre Parents neuropsychplogue
SESSAD

psychomgotricien prgothérapeute

Enfant/adulte

oniteur atelier CMP DI Orthophghiste UFM
Psychologue chyicien enseignant
taxi , g . MDPH 2 .
Médico-social ¢y, broarsne Pedagogique

AMP
IME / IMPro

Assistante sociale Dixecpeur
ESAT / foyer occup

Enseidnant spécialisé Education nationale
Psychologue scolaire

Enseignant référent
CLIS / ULIS




Edouard SEGUIN (1812-1880)

v « En attendant que la médecine les guérissé'[’les
enfants présentant une déficience intellectuelle], j ai

décidé de les faire participer aux bienfaits de
I’éducation ».

Edouard Seguin, 1843.

v « Le traitement éducatif commence pour chaque
enfant la ou son évolution naturelle s’est arrétée.
Autant d’enfants, autant de commencements ».

Edouard Seguin, 1866.



Expertise collective de PINSERM (2016)
Déficiences intellectuelles : Améliorer

AT

le soin et ’accompagnement



http://www.inserm.fr/thematiques/sante-publique/expertises-collectives
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DIPLOME INTER — UNIVERSITAIRE (DIU)
Année 2017 - 2018

DEFICIENCE INTELLECTUELLE / HANDICAP MENTAL
de I'enfant a I'ladulte, une approche trans-disciplinaire

v’ Formation continue / Nombre de places limité : 50

v Pour TOUS professionnels ayant une expérience auprés de personnes
handicapées mentales (médico-social, éducatif, sanitaire).

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

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

v' CONTACT : Mme Anne BONNET, diu@intelli-cure.fr



Les Etats Généraux
de la Déficience In’rellec’ruelle |

Jeudi 11 et Vendredi 12 Janvier 2018
Maison de [UNESCO

Véritable problématique de santé publique, la déficience intellectuelle, trouble
majeur du neuro-développement, est au carrefour d'enjeux sociaux, médicaux,
organisationnels et politiques.

Ces Etats Généraux seront I'occasion d'ouvrir, tous ensemble, professionnels
de l'accompagnement et du soin, familles, élus, chercheurs, institutionnels, de
nouvelles perspectives fondées sur les enseignements de |'expertise collective de
I'Inserm « Déficiences Intellectuelles » et leurs modalités de mise en euvre en
territoires.

I' Deﬁ{‘aence
9”'3 g e Ouverture des inscriptions

de IL ae Maladies Rares du Dovaloppemnl Cérébral
intellect ”C en septembre ko

FILIERE NATIONALE DE SANTE

» www.defiscience.fr

LES ETATS GENERAUX DE LA DEFICIENCE INTELLECTUELLE SONT PORTES PAR LA FILIERE NAT IONALE DE SANTE DEFISCIENCE ET SES PARTENAIRES
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Defi¢®cience

Maladies Rares du Développement Cérébral
et Déficience Intellectuelle

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Une filiere pour quoi faire ?



Maladies rares du développement cérébral : Troubles du
neuro-développement,
dont les déficiences intellectuelles

® Une filiere destinée a une grande diversité de personnes

Personnes présentant une maladie rare du
développement cérébral pouvant entrainer,

Une déficience intellectuelle, de la DI « légere » e **
au « polyhandicap », Enfants

Des troubles cognitifs avec troubles complexes

des apprentissages, Travall protégh:

Foyers de vie

Une épilepsie, souvent sévere

o Travail en milieu ordinaire
Des pathologies neuro-psychiatriques a début Heébergement
précoce,
Des troubles de régulation émotionnelle et 50 % sans cause connue.
alimentaire,

La filiere se préoccupe aussi des patients

Des troubles de coordination motrice. . ...
sans anomalie genethue connue.



I Une expertise dynamique double
Syndromique et fonctionnelle

® Une population diverse, aux problématiques communes :

e Un handicap cognitif chronique,
e Une démarche diagnostique et d’évaluation fonctionnelle,

e Des sur-handicaps associés fréquents : troubles graves du
comportement, dont alimentaire, épilepsies réfractaires,
atteinte motrice, etc...

Exemples

. PraderWili  Angelman  Xfragle  Rett  Dél22q11 ..

Déficience - _ -
legére @ Accéder a une prise en charge a tout age, quels que soient le

profil et |a situation en terme de diagnostic (personnes avec un
Déficience

(2)
CIagnostic mais aussi non diagnostiquees)
fonctionnelle @® Faire le lien entre |'approche sanitaire et l'approche
Défcience meédico-sociale Et =
eg) 3-S50 e
sévere =GICO-50C1a

Poly @® Permettre un regard dynamique : pour un meme syndrome,
handicap les profils fonctionnels sont vanés et évoluent dans le temps



I La Filiere Nationale de Santé DéfiScience

Maladies Rares du développement cérébral et déficience intellectuelle

5 réseaux (CRMR)

[ 1 Centre de Référence « Déficiences Intellectuelles de causes rares »
1 centre coordonnateur, 10 centres constitutifs, 13 centres de compétence

[ 1 Centre de Référence « Malformations et maladies congénitales du
Cervelet »

1 centre coordonnateur, 1 centre constitutif, 10 centres de compétence

1 Centre de Référence «Epilepsies rares, CREER »

1 centre coordonnateur, 7 centres constitutifs, 20 centres de compétence

[ 1 Centre de Référence « Maladies rares a expression psychiatrique »

1 centre coordonnateur, 2 centres constitutifs, 17 centres de compétence

[ 1 Centre de Référence « Syndrome de Prader-Willi »

1 centre coordonnateur, 2 centres constitutifs, 20 centres de compétence



La Filiere DéfiScience sur le territoire national

Labellisation 2017

27 Centres de référence
79 Centres de compétences
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Centre Référence coordonnateur DI
Centre Référence constitutif DI

Centre Compétences DI et cervelet

Centre Référence Coordonnateur
malformations du cervelet

Centre Référence Constitutif malformations
du cervelet

Centre Compétences cervelet

Centre Référence Coordonnateur
Epilepsies rares

Centre Référence Constitutif Epilepsies
rares

Centre Compétences Epilepsies rares

Centre Référence Coordonnateur
Maladies Rares Psychiatrie
Centre Référence Constitutif
Maladies Rares Psychiatrie

Centre Compétences Maladies Rares
Psychiatrie

Centre Référence Coordonnateur
Prader-Willi

Centre Référence Constitutif
Prader-Willi

Centre Compétences Prader-Willi
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I La Filiere DéfiScience FOCUS ILE DE FRANCE

Labellisation 2017

o Fondation
Hopital Rothschild
Raymond
Poincaré
° o
Hopital
Robert
Debré
Ome
Hopital
WO Trousseau

Hopital Necker
> EmEe

Hopital de la
Pitié Salpétriere
L
Hopital
Sainte Anne o0
Hopital du
Kremlin-Bicétre

Déficiences Intellectuelles de causes rares
[ Le Centre Référence coordonnateur

|:| 3 Centres Référence constitutifs

® 2 centresde compétences

Malformations et maladies congénitales du
(.velet
Le Centre Référence coordonnateur

1 Centre de compétences

Epilepsies rares
[ Le Centre Référence coordonnateur

I 1 Centre Référence constitutif

) 4cCentres de compétences

Maladies Rares a expression psychiatrique
I Le Centre Référence coordonnateur

[C] 1 Centre Référence constitutif

2 Centres de compétences

Syndrome de Prader-Willi et Syndromes

Darentés

1 Centre de Référence constitutif

3 Centres de compétences




I COUVERTURE DU TERRITOIRE

Lille
)
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