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Déficiences Intellectuelles  
expertise collective et nouvelles coopérations



Décembre 2012

Commanditaire : CNSA 
(Caisse nationale de solidarité pour l’autonomie)

« Comment améliorer l’accompagnement 
et la prise en charge des personnes »



• Sous l’impulsion de l’UNAPEI et de l’Alliance Maladies Rares (Collectif DI)

• Commande de la CNSA (Commission Nationale de la Solidarité pour 

l’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 l’éducation… 

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

• Synthèse et recommandations, diffusées le 1er mars 2016

Expertise collective de l’INSERM : déficiences intellectuelles



• 1 million de personnes concernées

+ 5 millions de parents, d’aidants familiaux et de professionnels

• La déficience intellectuelle est accessible aux progrès de la science

• Messages prioritaires : 

• Intervention précoce et tout au long de la vie

• Santé et accès aux soins (somatiques ET psychiques)

• Participation - autodétermination

• Une boite à outils. 

Langage commun. Repères méthodologiques. Propositions d’actions.

• Des Centres Ressource DI ?

Expertise collective de l’INSERM « déficiences intellectuelles » 

Que dit-elle ? Que peut-elle apporter ?



1. Définitions et diagnostic

2. Signes d’appel 

3. Diagnostic étiologique : pourquoi ?

4. Evaluations multidimensionnelles

5. Impact des connaissances dans la 

pratique du soin et de l’accompagnement

Déficience intellectuelle
Troubles du neurodéveloppement



Troubles du neurodéveloppement
« Neurodevelopmental Disorders »

2013

Diagnostic and Statistical Manual-5th Edition

Défaut de développement des compétences 
cognitives attendues lors du développement 
psychomoteur et affectif de l’enfant



troubles
spécifiques

du langage et
des apprentissage

trouble visuoperceptif
coordination

motrice

déficience 
intellectuelle

autisme
TSA

Troubles du neuro-développement

Personnes souvent
concernés par 

plusieurs troubles

surdité

basse 
vision

handicap
moteur

déficit attention
hyperactivité

épilepsie

anxiété
dépression

TOC

tr. sommeil
alimentation

Mdies psychiques
Schizophrénie

Tr bipolaire





59%



Déficience intellectuelle
CIM 10 (OMS)

Retard mental

Arrêt ou développement incomplet du fonctionnement mental, caractérisé
essentiellement par une altération, durant la période de développement,
des facultés qui déterminent le niveau global d’intelligence, c’est-à-dire
des fonctions cognitives, du langage, de la motricité et des capacités
sociales. Le retard mental peut accompagner un autre trouble mental ou
physique, ou survenir isolément.

CIM11

Troubles du développement intellectuel « un groupe de troubles 
développementaux caractérisés par une déficience significative des 
fonctions cognitives en association avec des problèmes d’apprentissage, 
d’habiletés et de comportement adaptatif »



Les 3 critères suivants doivent être présents pour le diagnostic

1. Présence de déficits touchant les fonctions intellectuelles telles
que le raisonnement, la résolution de problèmes, la planification, la
pensée abstraite, le jugement, l’apprentissage académique et
l’apprentissage par expérience

2. Déficits du fonctionnement adaptatif, qui entrainent une
incapacité pour l’individu à répondre aux exigences
développementales et socio-culturelles, d’indépendance personnelle
et de responsabilité sociale. Sans soutien, les déficits d’adaptation
limitent le fonctionnement dans un ou plusieurs domaines de la vie
quotidienne (communication, participation sociale, habileté de vie
autonome dans plusieurs environnements (domicile, milieu scolaire,
travail, communauté)

3. Apparaitre pendant la période développementale



Incapacité caractérisée par des limitations significatives du
fonctionnement intellectuel et du comportement adaptatif, qui se
manifeste dans les habiletés conceptuelles, sociales et pratiques. Cette incapacité
survient avant l’âge de 18 ans

Déficience intellectuelle
American Association on Intellectual and Developmental Disabilities

AAIDD  Definition Manual, 11th edition, 2010



American Association on Intellectual and Developmental Disabilities
AAIDD  Definition Manual

11th edition, 2010

Déficience intellectuelle

TDI :Trouble du développement intellectuel

Disability (Robert & Collins) : incapacité / invalidité / désavantage / handicap

adapté de Dr Wil H.E. Buntinx, Maastricht



Emprunté au Dr Wil H.E. Buntinx, Maastricht

Déficience intellectuelle

Postulats (AAIDD 2010)



QI moyen = 100 avec ET = 15

moyenne = 85 - 115

Tests Psychométriques de Wechsler

Outils psychométriques récents et validés

Etudient les capacités de raisonnement

• WPPSI IV : 2 ans 6 mois – 7 ans

• WISC V : 6 ans 3 mois – 16 ans 11 mois

• WAIS IV : 16 ans - …

David Wechsler



Totale

Compréhension 
Verbale

Similitudes

Vocabulaire

Compréhension

Organisation 
Perceptive

Cubes

Identification. C.

Matrices

Mémoire de 
Travail

Mémoire Chiffres

Séquence L.C.

Vitesse de 
Traitement

Code

Symboles

Les versions récentes des Tests Psychométriques de 
Wechsler 

Diapositive de René Pry, professeur de psychologie, Montpellier 1

David Wechsler
Approche plus modulaire du fonctionnement cognitif



 Lucas, 4 ans 5 mois

 WPPSI-IV

3      2                     1      3     4     2      2     1      2     2

Moyenne

- 1 ET

- 2ET



Enfant de 11 ans
DI légère (QI 54)

Difficultés sur les Subtests 
nécessitant un raisonnement 
logique, abstrait :

« verbaux »
•Information
•Similitudes
•Vocabulaire
•Compréhension

« non verbaux »

•Cubes





Classification Internationale des Maladies 
(CIM-10; OMS 1993 – 2006)

Degrés de sévérité de déficience intellectuelle
Basés sur les tests psychométriques

Limites d’une telle classification

• QI difficile à calculer autour de 70  (marge erreur,dissociations)
• Test de Weschler inadapté pour QI < 45
• QI ne reflète pas le fonctionnement dans l’environnement



Limitations du fonctionnement adaptatif 

21

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.)

Évalué à l’aide d’échelles validées  

Dia empruntée à Yannick COURBOIS



Evaluation du fonctionnement adaptatif 

Dia empruntée à Yannick COURBOIS



Dia empruntée à Yannick COURBOIS



Dia empruntée à Yannick COURBOIS



95%

36 32-40

56 49-63

45 38-52

53 48-58

40 33-47

-2 ET  -1ET   Moyenne

Exemple de Profil de comportement adaptatif 

Dia J Velazquez, neuropsychologue, Lyon



Le degré de déficience ne se base plus sur le seul QI

mais à partir des habiletés de la vie quotidienne

DSM-5, p 34



Déficience intellectuelle légère
Selon la CIM-10 : 50 < QI < 70

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

DSM-5



Déficience intellectuelle grave

Selon la CIM-10 : 20 < QI < 35
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Spreiding van intensiteit ondersteuningsbehoefte (SIS Index)

over de niveau's van verstandelijk functioneren

léger  moyen   grave  profond

Degré de déficience intellectuelle
Évaluée avec le QI

Relation entre l’intensité des besoins de soutien et
le degré de gravité de la déficience intellectuelle
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Dia empruntée à 
Yannick COURBOIS

Sévérité en fonction de l’intensité des soutiens 
(AAIDD)



Sévérité DI
croissante

Grande diversité de la population Déficiente Intellectuelle



1. Définitions et diagnostic

2. Signes d’appel 

3. Diagnostic étiologique : pourquoi ?

4. Evaluations multidimensionnelles

5. Impact des connaissances dans la 

pratique du soin et de l’accompagnement

Les troubles du neurodéveloppement



• Déficience sévère à profonde : dès les premières semaines
hypotonie, mauvais contact oculaire, absence de sourire réponse

• Déficience modérée : entre un et cinq ans
retard de langage, retard de marche, hyperactivité, agressivité 

• Déficience légère : en école élémentaire, voire au collège
échec scolaire, voire troubles des conduites ou dépression à 
l’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

Le type de signe d’appel et l’âge du repérage 
dépendent du degré de déficience



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

premiers à 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 renseignés par les parents d’enfants autistes

87 % des parents avaient repéré un problème chez leur enfant avant d’être alertés par un

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

 Le doute d’un parent concernant le développement de son enfant doit donc être pris au

sérieux.
Lemcke et al., J Autism Dev Disord. 2013

Qui alerte ?

Ne pas banaliser le doute d’un parent !



Distinction précoce entre autisme et déficience intellectuelle (DI) ? 

• Dans les cohortes d’enfants autistes
Signe lié à la DI : retard de marche 
Signes d’autisme : évitement du regard, absence d’attention conjointe et réponse au 
prénom
Lemcke et al., 2013 ; Bolton et al., J Am Acad child Adol Psychiatry , 2012
• Premiers signes d’inquiétude, autour de 15 mois, pas spécifiques de l’autisme :
Hypotonie, retard postural, passivité, hyperactivité, troubles du sommeil.
A partir de 459 questionnaires ouverts auprès de parents d’enfants autistes
Guinchat, et al., Research in Autism Spectrum Disorders 2012

• Dans les deux pathologies, vers 18 mois : 
retard de langage oral et incapacité à donner un objet sur ordre 
Lemcke et al., J Autism Dev Disord. 2013 ; Yirmiya et Charman, 2010

• 30 à 60 % des enfants autistes ont une DI 
 Distinction utile pour la recherche, peu d’intérêt en clinique
Chakrabarti et Fonbonne, Am J Psychiatry, 2005

Un programme d’intervention précoce doit être proposé 
pour tout trouble du neurodéveloppement, 

pas uniquement dans l’autisme.



Simple variante du développement 

ou trouble du Neurodéveloppement ?

Acquisitions 

psycho-motrices 

Age 12 

Mois 

18 

Mois 

24 

Mois 

Interventions précoces

Environnement 

Trouble du 

Neuro développement

DOUTE 



Retard de développement psychomoteur

Posture
Motricité globale

Motricité 
fine

Langage Socialisation
autonomie

Trouble du neurodéveloppement ?

COMPETENCES PEU OU PAS MOBILISABLES

DIAGNOSTIC DYNAMIQUE
stimulation appropriée, alliance avec la famille

correction des troubles sensoriels (audition, vision)

rééducation (psychomotricité, orthophonie…)

RETARD DANS PLUSIEURS DOMAINES

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



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

04/12/201737

 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 l’évaluation de l’enfant et de 
l’intervention précoce (exemple  EIS)

 Aider les enseignants au repérage des troubles des apprentissage

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. 

Poursuivre le suivi des populations à risque (anciens prématurés… ) et élargir à d’autres 
populations (SAF, anomalies prénatales…). 



Outils de dépistage
M-CHAT

recommandée par l’AAP pour dépister 

aux visites de 18 et 24 mois

23 questions fermées aux parents 

réciprocité sociale, langage, motricité 

5’ + 5’ de cotation

Echec à au moins 2 items critiques ou 

3 items 

détecte TSA; retard global et TLO

VPP = 0,57 à 0,65 pour les TSA



1. Définitions et diagnostic

2. Signes d’appel 

3. Diagnostic étiologique : pourquoi ?

4. Evaluations multidimensionnelles

5. Impact des connaissances dans la 

pratique du soin et de l’accompagnement

Les troubles du neurodéveloppement



Diagnostic étiologique d’une DI:

A quoi ça sert ?

Connaître la cause

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

Affiner le pronostic

Risque –t-il de régresser ou continuera-t-il à faire des progrès ?

Arrivera-t-il à marcher, parler, apprendre un métier ?

Préciser le conseil génétique

Quel est le risque d’avoir un autre enfant atteint?

Guider le traitement

Est-ce qu’il y a un traitement pour améliorer ses capacités ?

Y a-t-il des complications à éviter ?

Absence de diagnostic=handicap supplémentaire



Diagnostic positif

Repérage 1ers symptômes

Surveillance

Evaluation

Diagnostics associés

Diagnostic étiologique

Temporalité +++
Annonce progressive

Partir des inquiétudes, de ce qui est observé

Répondre aux questions… sans les devancer

Montrer les compétences de l’enfant

Dépistage

Quand?



DI « organique » et « culturelle-familiale »

Déficience intellectuelle 
« organique »

Atteinte du 
système nerveux

Etiologies :
- toxique, 
- infectieuse, 
- traumatique
- génétique

Déficience Intellectuelle 
« familiale ou culturelle »

vulnérabilité 
Cognitivo-psycho-sociale

Facteurs étiologiques :
- troubles psycho-affectifs 

- carence de stimulation 
- patrimoine génétique

- précarité sociale



Troubles du neurodéveloppement

Un vaste groupe de maladies rares



Etiologies des DI

 25% acquise

 25% génétique (17 à 47%)

 50% indéterminé (dont multi-factoriel)

 Chromosomiques : 5 à 15%

 Remaniements génomiques 
distincts (CGH-arrays): 5 à 10%

 Formes monogéniques : 10 à 25%
 Gènes sur X ++

 Gènes récessifs

 Gènes dominants 

 Chaque gène représente <1%
(Syndrome de l’X Fragile : 1 à 2%)

Syndromiques : 
> 1000 syndromes 
(5 à 10%)



Etiologies des DI

 Chromosomiques (5 à 15%) 

 Remaniements génomiques (5 à 10%)

 Formes monogéniques : 10 à 25%        

 Gènes sur X ++

 Gènes récessifs

 Gènes dominants 

 Chaque gène représente 
<1%

(Syndrome de l’X Fragile : 1%) 
2%) CLINIQUE

CARYOTYPE

CGH Arrays ou ACPA

Gène FRAXA

NGS ou Séquençage 
Haut Débit

Syndromiques : > 1000 syndromes  (5 à 10%)



Evolution du nombre de gènes identifiés impliqués dans une DI

CGH

NGS



Recouvrement de gènes impliqués 
dans différents troubles du neuro-développement



Evolution du rendement du diagnostic étiologique d’une DI



Génétique moléculaire
ADN

Génétique chromosomique
Chromosome

ADN mitochondrial
(dans les mitochondries)

ADN nucléaire

Séquence Caryotype

Cellules nucléées

Génétique moléculaire Génétique chromosomique
(Cytogénétique)

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



Chromosome 7

159 Mb 

(158.106 paires de bases)

5-10 Mb 

(5-10.106 paires de bases)

chromosome entier Bande chromosomique 

sur caryotype standard 
~9 gènes / Mb

ACPA 

Gène

~ 0.03 Mb    
(30 000 paires de 

bases)
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Valérie MalanDiapositive empruntée au Pr Damien Sanlaville, généticien, CHU de Lyon

Caryotype
Étude globale et grossière 

du génome
Résolution: 1 kb – 1 Mb



Trisomie 21 libre et homogène



Chromosome 7

159 Mb 

(158.106 paires de bases)

5-10 Mb 

(5-10.106 paires de bases)

chromosome entier Bande chromosomique 

sur caryotype standard 
~9 gènes / Mb

ACPA 

Gène

~ 0.03 Mb    
(30 000 paires de 

bases)
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Valérie Malan

ACPA / CGH array
Étude globale et fine 

du génome
Résolution: 1 kb – 1 Mb

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



ACPA : Délétion CTNNB1

• F, 5ans ½

• Assise 14 mois, debout 30 
mois, marche avec aide 3 ans 
½

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

• Microcéphalie postnatale 
évolutive (18 mois)

• Ataxie et spasticité évolutives 
(4 ans ½)

Pr. Patrick EderyDiapositive empruntée au Pr Damien Sanlaville, généticien, CHU de Lyon



Chromosome 7

159 Mb 

(158.106 paires de bases)

5-10 Mb 

(5-10.106 paires de bases)

chromosome entier Bande chromosomique 

sur caryotype standard 
~9 gènes / Mb

ACPA 

Gène

~ 0.03 Mb    
(30 000 paires de 

bases)
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Valérie MalanDiapositive empruntée au Pr Damien Sanlaville, généticien, CHU de Lyon

Etude des gènes



Causes environnementales

Causes génétiques (anomalies 
chromosomiques et mutations dans plusieurs 
centaines de gènes)

~ 100 X-Linked DI 

genes

> 100-200 Recessive DI 

genes

> 50 Dominant DI genes                         

(de novo mutation)

SYNGAP1 (Hamdan FF et al. 2009)

STXBP1 (Hamdan FF et al.2011)

FOXP1 (Hamdan Ffet al. 2010)

etc

Plusieurs centaines de gènes impliqués 



Diagnostic moléculaire des DI
Situation actuelle

Patient avec DI

Orientation clinique

X-fragile
Analyse Cytogénétique par 

Puces ADN (ACPA)

Test(s) spécifique(s) 
(gène/chromosome)

OUINON

Un nombre important de patients restent sans diagnostic génétique

 Stratégie diagnostique coûteuse : analyses successives

 Délai très long pour l’identification de l’anomalie génétique 

Mauvais rendement diagnostique : <17%

1 %

15 

%



Anamnèse

- Arbre généalogique détaillé sur 3 générations
- Histoire de la période ante et néonatal
- Etapes du développement psychomoteur
- Comportement, sommeil, alimentation
- Notion de régression, ou d’ épisodes aigus (coma, déficit)
- Crises épileptiques
- Autres signes associés (malformations, atteinte viscérale…)

 Examen clinique (morphologique et neurologique)

Clinique

Diagnostic ciblé

+/- PédopsychiatreGénéticienNeuropédiatre

Interprétation des résultats NGS

Démarche diagnostique



Examens génétiques

Si pas de diagnostic ciblé

 X fragile (garçons et filles)

 ACPA



Quelle analyse proposer ?

Génome (3.109 pb)

Exome (30.000 gènes)

Approches ciblées

Gènes OMIM (4.000 gènes)

Panel DI (400-450  gènes)

Panel DI (44  gènes)

Approches globales

Approches intermédiaires



Maintenant un outil de diagnostic



panel

Gene 1
Gene 2

Gene 3
Gene 4

Gene 5
Gene 6

………...

Exome/genome

• Gènes connus et validés 

dans la pathologie

• Interprétation plus facile

• Risque faible /absent 

d’incidental finding

• Coût réduit /meilleure 

couverture

• Efforts de mise au point

• Liste rapidement obsolète

• Tous les gènes connus

• Kits « clé en main », Peu 

d’effort de mise au point

• Diagnostic des formes 

atypiques

• Analyse rétrospective 

possible

• Identification des variants 

causaux difficile

Panel vs exome (génome)



• Dépend du contexte et des personnes

• Si diagnostic clinique  ciblé, panel selon
la conviction clinique
la disponibilité du/des 

gène(s)

• Si diagnostic syndromique  panels dédiés

• en l’absence de signe d’appel  panel gènes 
fréquents

panel large/exome

Choix de la méthode diagnostique



Le NGS ne permet pas de résoudre toutes les 

énigmes de la génétique

 Certaines mutations ne sont pas détectables/ mal détectables par NGS

• En raison de la nature de la mutation : 
Ex : répétition CGG pour le syndrome de l’X Fragile
Ex : inversions et autres remaniements cytogénétiques complexes

• En raison de la structure du gène : richesse en GC, régions répétées… Ex 
: ARX, SHANK3

 L’interprétation est fonction de nos connaissances à un temps donné

• Difficulté d’interprétation des mutations faux-sens
• Description de spectres cliniques élargis
• Possibilité de plusieurs mutations délétères chez un même patient

Nécessité de ré-évaluer, plusieurs années après, les interprétations des 
dossiers sans conclusion







Le groupe d’experts recommande que les principes généraux suivants 
soient appliqués :

• Tout patient DD/DI doit bénéficier d’une évaluation médicale visant à 
établir un diagnostic étiologique de certitude, quelle que soit la gravité du 
retard de développement ou de la DI.

• Même avec l’avènement des techniques de NGS, il reste fondamental 
d’adopter une démarche systématisée qui doit toujours débuter par la phase 
clinique, comportant un certain nombre d’étapes (arbre généalogique sur 3 
générations, histoire personnelle du patient depuis la conception, examen 
clinique en insistant sur l’examen morphologique et sur l’examen 
neurologique)*. L'étape clinique peut permettre de poser d’emblée une 
hypothèse diagnostique.

• Dans un grand nombre de cas, des « regards croisés » associant neuro-
pédiatre, généticien clinicien, et parfois pédo-psychiatre sont requis. 



Les modalités de l’évaluation peuvent être 
variables selon l’organisation locale (accès 
facile ou non à une consultation de génétique 
clinique et/ou de neuropédiatrie). Le médecin 
traitant (ou le pédiatre) doit être un 
interlocuteur privilégié, capable d’orienter les 
familles vers les consultations spécialisées. 
Pour cela, une meilleure visibilité des 
ressources médicales disponibles sur chaque 
territoire est nécessaire. 
Lorsque l’étape clinique ne permet pas de 
poser un diagnostic, les examens génétiques 
préconisés de première intention sont la 
recherche d’X fragile par biologie moléculaire, 
et l’analyse chromosomique par puce à ADN 
(ACPA). 



Le groupe d’experts recommande 

• une IRM cérébrale de première intention 
devant les situations suivantes : retard 
moteur important, signes neurologiques à 
l’examen, épilepsie, micro ou macro-
céphalie.

• L'orientation peut se faire ensuite vers le 
NGS. La littérature ne tranche pas pour 
recommander l’une ou l’autre approche de 
NGS (exome versus panel de gènes ciblés). 
L’approche du diagnostic par NGS pose des 
problèmes éthiques qui doivent être 
compris par les prescripteurs, et dont les 
enjeux doivent être expliqués en 
consultation aux patients concernés (ou 
personnes les représentant). 



1. Définitions et diagnostic

2. Signes d’appel 

3. Diagnostic étiologique : pourquoi ?

4. Evaluations multidimensionnelles

5. Impact des connaissances dans la 

pratique du soin et de l’accompagnement

Les troubles du neurodéveloppement



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

Evaluation médicale
somatique

Evaluation de la douleur

Pathologies associées
Audition

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Vision / oculomotricité

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie, 
ORL, stomatologie, 
Néphrologie, immunologie

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Sommeil
Epilepsie



Améliorer l’accès aux soins et aux 
diagnostics des pathologies somatiques 

04/12/201771

 Dépister et assurer un suivi régulier des pathologies associées à la DI  

 Faciliter l’accès aux soins courants et à des équipes spécialisées 

 Améliorer les conditions d’accueil et de soins dans les hôpitaux et cliniques

 Expérimenter l’attribution de Coordonnateur ou Référent du Parcours de Santé (RPS) 

Développer le suivi médical de proximité

• Mener des expérimentations pilotes de bilans de santé systématiques, évaluer les coûts et 

bénéfices 

• 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 

 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 à Comprendre) 

•Dans établissements et services médico-sociaux (ESMS) : coordonnateurs de parcours (faciliter 

l’accès aux soins, actions d’éducation à la santé, prévention, sensibilisation et veille sanitaire )

• Dans les hôpitaux : Recrutement d’infirmiers de liaison pour coordonner l’accès aux soins.



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

Évaluation « formelle » 
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des 
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Fonctions exécutives
Attention

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

Compétences 
Scolaires 
Calcul, lecture, écriture

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Efficience intellectuelle

Langage oral
Expressif/réceptif

Evaluation médicale
somatique

Evaluation de la douleur

Pathologies associées
Audition

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Vision / oculomotricité

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie, 
ORL, stomatologie, 
Néphrologie, immunologie

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Sommeil
Epilepsie



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

Retard massif du langage 
En PSM à 3 ans : phrases de 2 mots
Orthophonie libéral +++
CAMSP (4 à 7 ans) psychothérapie, psychomot.
CP puis Hop de Jour puis IME à 12 ans

A 15 ans, adressé par l’IME 
pour suspicion de dysphasie

Contact agréable. Très sociable
Motricité fine : pince pouce index malhabile
Dyspraxie bucco-linguale
Troubles articulatoires  Ne comprend pas. 
Réponses brèves et stéréotypées. 

WISC-III : QI 42 (QIV 46, QI P 48)

= Déficience intellectuelle modérée
=> Mutation gène ARX identifiée



Evaluations cognitives chez des personnes avec DI

Comment révéler les compétences préservées ? 

Dia empruntée à Yannick COURBOIS



Evaluation des compétences cognitives 
des personnes avec Déficience Intellectuelle

 Approche Développementale : trajectoire

 Approche Différentielle : syndromique

 Approche neuro-cognitive : modulaire



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. 

Pour une approche développementale de la DI 

Exemple : 
l’acquisition du 
vocabulaire chez 
l’enfant avec une 
T21 

Dia empruntée à Yannick COURBOIS



Evaluation des compétences cognitives 
des personnes avec Déficience Intellectuelle

 Approche Développementale : trajectoire

 Approche Différentielle : syndromique

 Approche neuro-cognitive : modulaire



Syndrome de Williams – Beuren : délétion en 7 q11



D’après Rondal (1995, 2000, 2006), emprunté à I Bobillier - Chaumont



Evaluation des compétences cognitives 
des personnes avec Déficience Intellectuelle

 Approche Développementale : trajectoire

 Approche Différentielle : syndromique

 Approche neuro-cognitive : modulaire



Jugement
Prise de décision

Raisonnement

Mémoire de travail, Attention

Vitesse de traitement / Automatisation

Stratégies de Catégorisation

Inhibition

traitement de l’information : global / local

Anticipation, 
Flexibilité mentale

Déficience intellectuelle :

Altération des Processus généraux d’apprentissage



Peut-on rééduquer la MCT / MdT ?  

1/ Contourner le problème en utilisant ce qui fonctionne

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

2/Aménager l’environnement (« béquilles »)

3/ Rééduquer la boucle phonologique : la MCT Verbale

- Favoriser l’imagerie mentale

- Travailler les stratégies

- Travailler la répétition subvocale



« Adapter l’environnement»

• version classique

• version de construction
avec mémoire externe

Faculté de psychologie
Université de Genève



Denaes-Bruttin et al. RFDI, 2010 

(DI légère à moyenne)
(DI moyenne)



Jugement
Prise de décision

Raisonnement

Mémoire de travail, Attention

Vitesse de traitement / Automatisation

Stratégies de Catégorisation

Inhibition

traitement de l’information : globale / locale

Anticipation, 
Flexibilité mentale

Déficience intellectuelle :

Altération des Processus généraux d’apprentissage



fruit

fruit

?

Epreuve de catégorisation sémantique



?

Epreuve de catégorisation sémantique



tulipe

lilas

?

Epreuve de catégorisation sémantique



Groupe témoins Adultes

*

P= 0.000001
F= 38.2

Raisonner, c’est inhiber !
Inhibition des ressemblances perceptives

Temps de réponse



RESSEMB*groupe; Moy. Moindres Carrés

Effet courant : F(1, 24)=8.6697, p=.00708

Décomposition efficace de l'hypothèse

Les barres verticales représentent les intervalles de confiance à 0.95

 RESSEMB

 1
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 2
temoin T21
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1

Pas de ressemblance 
perceptive

Avec ressemblance 
perceptive

Groupe de patients T21 / témoins adultes



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

Evaluation psycho-
pathologique et de 
la cognition sociale

Théorie de l’esprit
Attribution d’Intention
Attribution de pensée 

Tests projectifs 
et de personnalité

Ressources 
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Cognition sociale
Reconnaissance 
des émotions

Évaluation « formelle » 
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des 
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Fonctions exécutives
Attention

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

Compétences 
Scolaires 
Calcul, lecture, écriture

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Efficience intellectuelle

Langage oral
Expressif/réceptif

Evaluation Écologique
« en situation d’interaction »

Comportements 
inadaptés / défis

Régulation socio-
Émotionnelle

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment

psychologique
Auto-actualisation

Conscience de soi

Comportement

Evaluation médicale
somatique

Evaluation de la douleur

Pathologies associées
Audition

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Vision / oculomotricité

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie, 
ORL, stomatologie, 
Néphrologie, immunologie

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Sommeil
Epilepsie



L’autodétermination et le projet de vie 
une ambition partagée

A I M A B L E  C O N T R I B U T I O N  D E  M A R I E -
C L A I R E  H A E L E W Y C K



L’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 celui qui induit et contrôle les
événements qui se produisent dans sa vie

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

Etre indépendant n’empêche pas la collaboration et le
travail avec les autres.

93

Aimable contribution de Marie-Claire Haelewyck



Composantes de l’autodétermination

Autonomie

Empowerment

psychologique

Autorégulation

Autoréalisation

Auto-actualisation

Capacité de décider, d’agir

N’exclut pas la relation d’aide

Exclut la contrainte d’autrui

Gestion de soi

Planificationdes objectifs

Ajustement et adaptabilité

Autodétermination

Perception d’un contrôle

personnel sur les événements

de sa propre vie

Compréhension de soi

Conscience de soi

Aimable contribution de Marie-Claire Haelewyck



L’autodétermination 
(Wehmeyer, 1996)

95

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 celui qui induit et contrôle les
événements qui se produisent dans sa vie

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

Etre indépendant n’empêche pas la collaboration et le
travail avec les autres.

Aimable contribution de Marie-Claire 
Haelewyck



Former les personnes en situation de 
handicap à s’autodéterminer

www.umons.ac.be/aioAimable contribution du Pr Marie-Claire Haelewyck



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

Evaluation psycho-
pathologique et de 
la cognition sociale

Théorie de l’esprit
Attribution d’Intention
Attribution de pensée 

Tests projectifs 
et de personnalité

Ressources 
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Cognition sociale
Reconnaissance 
des émotions

Utilisation des 
compétences Scolaires
Numératie/ Littératie

Compétences 
adaptatives

Valorisation des rôles sociaux

Qualité de Vie

Aptitude au travail
Employabilité

Statut juridique

Intensité des 
Besoins de soutien

Ressources financières

Lieu de vie, travail

Activité physique, Sports, Loisirs, culture

Participation 
de la personne

Évaluation « formelle » 
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des 
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Fonctions exécutives
Attention

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

Compétences 
Scolaires 
Calcul, lecture, écriture

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Efficience intellectuelle

Langage oral
Expressif/réceptif

Evaluation Écologique
« en situation d’interaction »

Comportements 
inadaptés / défis

Régulation socio-
Émotionnelle

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment

psychologique
Auto-actualisation

Conscience de soi

Comportement

Evaluation médicale
somatique

Evaluation de la douleur

Pathologies associées
Audition

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Vision / oculomotricité

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie, 
ORL, stomatologie, 
Néphrologie, immunologie

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Sommeil
Epilepsie



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

Evaluation psycho-
pathologique et de 
la cognition sociale

Théorie de l’esprit
Attribution d’Intention
Attribution de pensée 

Tests projectifs 
et de personnalité

Ressources 
psychiques
Estime de soi

Affectivité

Diagnostic Psycho-
pathologique

Cognition sociale
Reconnaissance 
des émotions

Environnement
Eco-Système

Compétences des
Aidants familiers

parents
professionnels

Structure familiale

Catégorie Socio
Professionnelle

Résilience/
ressources psychiques
Capacité à faire face 
« coping »

Utilisation des 
compétences Scolaires
Numératie/ Littératie

Compétences 
adaptatives

Valorisation des rôles sociaux

Qualité de Vie

Aptitude au travail
Employabilité

Statut juridique

Intensité des 
Besoins de soutien

Ressources financières

Lieu de vie, travail

Activité physique, Sports, Loisirs, culture

Participation 
de la personne

Évaluation « formelle » 
Cognitive et psycho-pathologique

Evaluation des 
fonctions Cognitives
et des apprentissages

Fonctions exécutives
Attention

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

Compétences 
Scolaires 
Calcul, lecture, écriture

Visuo-spatial/perceptif
Intégration Sensorielle

Coordination motrice
Motricité globale et fine
Praxies gest./buccales

Efficience intellectuelle

Langage oral
Expressif/réceptif

Evaluation Écologique
« en situation d’interaction »

Comportements 
inadaptés / défis

Régulation socio-
Émotionnelle

Autodétermination
Autonomie
Auto-régulation
Empowerment

psychologique
Auto-actualisation

Conscience de soi

Comportement

Evaluation médicale
somatique

Evaluation de la douleur

Pathologies associées
Audition

Examen somatique
Examen clinique complet
Examen neurologique
Orthopédie / Motricité

Diagnostic étiologique
IRM cérébrale
Tests Génétiques

Vision / oculomotricité

soins dentaires
Suivi gynécologique

Cardiologie/ endocrinologie
Gastroentérologie, 
ORL, stomatologie, 
Néphrologie, immunologie

Nutrition / croissance (IMC)
Comportement alimentaire

Sommeil
Epilepsie



 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 excès, 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

99

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



‘Prise en charge’ ‘Soutien’

Alternatives au dehors de la vie communautaire Inclusion et participation dans la communauté

Programmes collectifs Soutiens individualisés

Intervenants spécialisés Intervenants spécialisés et ‘naturels’ intégrées

Objectif d’intervention: ‘le fonctionnement’ Objectif d’intervention: ‘la qualité de vie’

Rôle social: ‘Patient’ – ‘Élève’ – ‘Handicapé’ Rôle social: ‘Citoyen’ – ‘Client’ / ‘Utilisateur de 

services’

Discours central: Protection Discours central: Autonomisation 

Services: bureaucraties professionnelles Services axés sur le client

Stockage d’informations Partage d’informations fonctionnelles dans le 

réseau de soutien

Professionnel = expert externe Professionnel = partenaire

Culture plutôt introvertie Culture ouverte de collaboration

‘Lieux de vie’
D’une culture de ‘prise en charge’ vers une culture de ‘soutien’

Wil BUNTINX, expertise INSERM



1. Définitions et diagnostic

2. Signes d’appel 

3. Diagnostic étiologique : pourquoi ?

4. Evaluations multidimensionnelles

5. Impact des connaissances dans la 

pratique du soin et de l’accompagnement

Les troubles du neurodéveloppement



Société

Médico-social

Sanitaire

Pédagogique

Parents

Enfant/adulte
DI

MDPH

Education nationale

SESSAD

IME / IMPro

IUFM

CLIS / ULIS
ESAT / foyer occup

CMP

libéral CHU / CHS / CHG

CAMSP
psychiatre

généticien

pédiatre

neuropédiatre

généraliste

infirmièrekiné

neuropsychologue

Psychologue clinicien

Éducateur spé
Enseignant spécialisé

ergothérapeutepsychomotricien

orthophoniste
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« En attendant que la médecine les guérisse [les
enfants présentant une déficience intellectuelle], j’ai
décidé de les faire participer aux bienfaits de
l’éducation ».

Edouard Seguin, 1843.

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

Edouard Seguin, 1866.

Edouard SEGUIN (1812-1880) 
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DEFICIENCE INTELLECTUELLE / HANDICAP MENTAL
de l’enfant à l’adulte, une approche trans-disciplinaire

 Formation continue / Nombre de places limité : 50
 Pour TOUS professionnels ayant une expérience auprès de personnes 

handicapées mentales (médico-social, éducatif, sanitaire).
 OBJECTIFS : corpus commun de connaissances, échanges d’expériences, réseau
 TROIS séminaires de 5 jours « en immersion » (102 heures d’enseignement) :

décembre (Lyon), Mars (Paris), Mai (Sète)

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





Une filière pour quoi faire ?



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

Une filière destinée à une grande diversité de personnes

Personnes présentant une maladie rare du 
développement cérébral pouvant entraîner, 

• Une déficience intellectuelle, de la DI « légère » 
au « polyhandicap »,

• Des troubles cognitifs avec troubles complexes 
des apprentissages,

• Une épilepsie, souvent sévère 

• Des pathologies neuro-psychiatriques à début 
précoce, 

• Des troubles de régulation émotionnelle et 
alimentaire,

• Des troubles de coordination motrice.

50 % sans cause connue. 

La filière se préoccupe aussi des patients 
sans anomalie génétique connue. 



Une expertise dynamique double 
Syndromique et fonctionnelle

Une population diverse, aux problématiques communes :

• Un handicap cognitif chronique,

• Une démarche diagnostique et d’évaluation fonctionnelle,

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



La Filière Nationale de Santé DéfiScience
Maladies Rares du développement cérébral et déficience intellectuelle

 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, CRéER »

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

 1 Centre de Référence « Maladies rares à 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

5 réseaux (CRMR)



La Filière DéfiScience sur le territoire national

Centre Référence constitutif DI

Centre Compétences DI et cervelet 

Centre Référence Coordonnateur 

malformations du cervelet

Centre Référence Coordonnateur 

Épilepsies rares

Centre Référence Constitutif

Maladies Rares Psychiatrie

Centre Compétences Épilepsies rares

Centre Compétences cervelet 

Centre Compétences Maladies Rares 

Psychiatrie

Centre Référence coordonnateur DI

Centre Référence Coordonnateur

Maladies Rares Psychiatrie

Centre Référence Constitutif Épilepsies 

rares

Centre Référence Constitutif malformations 

du cervelet

Centre Référence Coordonnateur

Prader-Willi

Centre Compétences Prader-Willi

Centre Référence Constitutif
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Labellisation 2017

27 Centres de référence
79 Centres de compétences
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La Filière DéfiScience FOCUS  ILE DE FRANCE

Labellisation 
2017

Syndrome de Prader-Willi et Syndromes 

apparentés 

1  Centre de Référence constitutif

3 Centres de compétences

Déficiences Intellectuelles  de causes rares

Le  Centre Référence coordonnateur

3 Centres Référence constitutifs 

2  Centres de compétences

Malformations et maladies congénitales du 

cervelet

Le Centre Référence coordonnateur

1 Centre de compétences  

Epilepsies rares 

Le Centre Référence coordonnateur

1  Centre Référence constitutif

4 Centres de compétences

Maladies Rares à expression psychiatrique 

Le Centre Référence coordonnateur

1 Centre Référence constitutif

2 Centres de compétences  
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COUVERTURE DU TERRITOIRE 

Labellisation 2017

- 1 Centre Référence coordonnateur

- 10 Centres Référence constitutifs

- 13 Centres de compétences  

Déficiences Intellectuelles de 
causes rares
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