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3") lntroduction

. La déficlence lntellectuelle:
r.xn arrêt du déwenepper§lesrt §rlenÊê§ ou un dévet*ppernernt &xertta! §r*ænrpüet, earactértsé

essentieïlement par une însufftsance des facuftés qui détermînent fe niveau gfobaf

d'irete§ligerare, Cest-àdire ies foractioms cmgrai[ives, le lautgage, f,a r$etricité €t âÊs

per{cr'rmar.rces swîa{es.

?) Tenraino*ogie

. Les termes utilisés pour désigner la déficience intellectuelle ont évolué au fil du temps :

c*igephrérlËe,

[diotie,
frmMci*àitÉ,

débilTté mentale,
déficüe*ce rce*ta§e,

handicap mentaf,
arrâératlon *a*ntaie,
reterd rnenta{,

incapacité ir+tellectuelle,

&*Scieræ itrËelËÊdæe§üÉ

33 DéfivrÉfliom

. Fonctions intellectuelles: le raisonnement la résolution de problèrnes,la planification,la
perlsée afusâraite, le jr:ger*er*t" ü'apprentissage acadénrique, §'agprerx§issage par l"expérâer-»ce

et la compréhension pratique

" Fonctiofis adaptatfues: est {a Êaçon dont,u{re p€î'so{TTr€ s'adapte auxeN{gences
envircnnenrentales de ûa vie courante, et sa capacité à

atteiædre §es mærmes d'ær*tcncrm§e que §'oæ aËæ*d d'elÊe

c*mpte tesu de son âge, de s*rn comtexte socinculËurel ai*si que de son enyiron*esæemt

' Quotient intellectuel: Le QT est un score dérivé de plusieurs épreuves. ll existe plusieurs test
de Q§ es*i cfuerchent à rftesaürer des ceflmpétemces gé*éraËes ou spéciftques : Xa lectalre,
f'arithmétique, fe vocabufaîre, [a mémoire, fa cufture générafe, les capacités visuo-
rænstnuctânes, §e laregage, h raâs&ffirfierrseuat ahstra3t, etc-

' Définition AAIDD

. L'ÂsscciaË*o* Ar*éricaine des dr*fic§enaes $rûËe*$e€tr,Ie§§æ et rnenta§es

{Anaericar* Associaticn ora lnteilectual amd Develeiprmenta! Disabilitie§, AATDD} décrit la ûl
ffir*ï§-ne é.æart caracférfsee par
des liffritations signiflcatives à la fois du fonctionnenTent intellectuel et
du ænr*pqrrËemnent adaptatÉf-

Cette déficience survient avant l'âge de 18 ans.

" DêfimÉtiæm DW trfl



* Asseciæti€)n aËmêrTcæ&rse de prychfr*tr§e $'B§eÆ Vk f;a *§ esË défr§lfe :

. des limitations significatives à Ia fois du lonctiOngement intellectuel {QI< 70 %} et
dar cCIrrrpontemerat adaptat"af,

Apparition de déficits intellectuels et adaptatifs durant la période développementale.

" DéfinËtTnn SR#§

. C{ass§fraaïkn *nternati*lmmaledes n*afadÉes

CIM L1: Dl = trouble du développement intellectuel,est définit:

ù uiffi gtræErpe de træt*hËes d&re§eppe--------------ut*eftËacÆ( c.eraatérisés pær rsne défic&esl€re slgm!ftcat§we des

fonctions cog*itives en association avec des probfèmes d"apprentissage, d'habiletés et de

cqrëærËeeBqmt Édêgtatûf

4l Données épidémiologiques

. t"jn gra*d nsryIbre d'éttrdes ont perrnis d'Éva§t"ler §a prévalence de Ia üi dans Ie rnonde, quÉ est
estisyÏée eratrs 3" et 3 96 {i*arris, 2ffi6}"

. Une récente méta analyse a conclu que la prévalence moyenne de la DI sur toutes ces études

estde §.96-

. C*aez les er*famts et ado{eæmts *e sexe ratico s'éÈes}d de G,4 psûrr X, à X poe.lr 3--

. La plus haute prévalence est retrouvée dans les pays à revenus faibles et moyens, où les taux
seeffi deffic fe§s p§uts Empærtants qune dams fes peys à re*oeftsJs é§etrés {eÆaes§Ek et a§, 2@3}.}-

5) Critères de diagnostic selon DStrM V:
§e{om ëe D§&i,-5, l* diagæostiÊ repsse sur 3 rnitères" llapplEcatlcm dc cEs critères irmp*ique

des postu.la.ts cliniques.la définition comporte quelques renseignements pour

§'appliâcæ[îom de ces pcstr*üats :
. Déficits des fonctions intellectuelles, comme le raisonnement, la résolution de
prcblèrr*es, *a plamification, la peras.ée abstraite, Ie §ugerrnerat, §'appremtlssage

académique, I'apprentissage par l'expérience et la compréhension pratique, confirmés à
Ëa 6oLç pær des étrætrxæt$oms cf*mEqct.es elt par &s tests dErxtÊ§$}§ertæ prsewxatæ§§sés er
normalisés. Le fonctionnement intellectuel est mesuré au moyen de tests d'intelligence
persomæailsés" e*lac.rstifu et adaptrés à la culture, teuf eË? étamE naü{dés et rlgouneaæ sa.w !e

plan psychométrique. Critère : deux écarts-types ou plus sous la moyenne de la

p*pt*l!æt*om* y æmprû* §t&e xrlaFge derreasr de smesx.fire (em gênéra§ + 5 p&!rtËsi" u.rn r'ésr.s[uË"æt

de 65-75 (7t t 51.

' Frésemce d* défficits ds fcmrtior*Ger$ent adapffiflf à parE§rde $'imüerprétatF,sfi du
nésuhat de rnesures ncr*æalisées et des entretiens qui doit reposer sur le lr..lgement
cüftniqwe- t-e fCImatierxrxenuenxt ædapÈatBf W+sE être dBfü*6*fie à æ*-**Lserdæns des

enwrommentents ccntr&tés {par exenrpËe : fr!s*nE, ce;ttres de détentlCIn}- 5§ prxs§lbüe, §ë

faut obtentr des rensæigffienlemts corraborants q*ll reflètent tre foncticr*$ement à

l'extériesr de ces emvÈromnernerit§. CrÈtère : au nlciras un dom'laime {coreceptuel, soria§ ou
pratique) d,u fonctionnement adaptatif suffisamment af,falbli pour que la personne. ait
besoün de scut§exx §tx§ rynrvteË:Ëaxtt de pærtÉc§pr à x*n enwüre*nrternemË sæüa$re, aur tr"atræËë, â

la maison ou à la communauté.

" Appariti*s'â de défic*ts àmteËlectueâs et adaffitifs dr"rramt Êa pÉricde d,éw*lCIpprmentaâe,



Ce critèrre reflète la préserree des déficits intell€ctilets et adaBtati& durant l'enfanæ ou
f'adolescence. Le DSM-S ne ment[onne pas un âge spécifique.
Élraluatirnn de lâ s&rÉriÉ

Tl Manifestatfons c{in-rques

. l.es emfasb Brésentantdes Dl auront am *&rcbppememtlx#êrireurau r*ræauæsmnrpté pour
l'age dans plusieurs domaines:

Ulargage:
l-es enfants DI ont gérÉralement r.rn développernent langagier retardé et éprouvent des difficsttés
$rurt'e»priner"
Le degré de sévérité yarie avec le niveau de sévériæ du retard intellectuel.
Ls enf;rnts avec Dl @ère ort des æmStence largqières légÈrenrerlt apprnri comparé à des
enfants au développement normal.
§.esenfan*arecDl *Èreet grsfonde n'ontpasdutpertaæèsàla parcle,qr a§mdefaçon{rès
limitée.

2l Capaclré e discriminatbn vüsuel&e:

l€§erlfunts§l sostlentsà r agiretà peræuoirhsSf,rnuüi ersiflomflÊü$emhl.u- ilkon[kdiffiffiltesà
distinguer de Betites différences de forme, de taiTle et de couleur.

3!Crynition:
La capacité d'analyse, de raisonnernent de cornpréhension et de calcul, ainsi que la pensee abstraite,
est se§rent alÉr& à un @ré plus ou nmirm irnportant, sebn le niueau de §#ér*6 du rrtard

6l
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traæfillurcteseli-

l-es enfants avec ufte Df légère sont capabfes de fire et côr*pter, de fa même faço* que le ferait un

ers§êslt d* F33 ams a6i d&re&oppememË m*lrnaai {m*§$y et ai" 2ffi§}"
Les i*diuidus avec Di sêvère ou proftrmd n"ont pas la capacité de lire, calculer ou rnême cornprendne
Ëe qÊse dæwËr'æ &çxd*widrxç peËssrerlt leirsr d]re-

4) Concentration et mémoire:
â-a capacâté à se ælaæratrer es't lm@§rfidre et réduite"
De façon générale, la mémoire est très pauvre, ils sont lents à se rappeler, et leurs souvenirs sont
wutref-rBâ Ëa*pffs"

5) Emotion:
l-es émqrtecsas sdlrst maËveç et Ërænratar*, rna8s peewent s"anrélisrer aræc i"âge.

Les capacités de self control sont limitées, et l'impulsivité et les comportements agressifs sont
fr'éqe*emffi- ftrtæâms peË.MenË êere ünruFdes, em reËs"æ*Ë

6à fo{otri,.cit* et ts{cr ffi !^àeril}ent:

Les emfar*ts SX r*a*quent s*utre*t de cosrdination, pewent être *nraladroiTs ou agités.
Des nno*ven*ents süéréoâypés (ha[anaer&e*ts, se a@grkr [a tête, rr]otrsr.*res, cris, effâl,ockuage de
wêËentent€s, tirer B*s dr*ream" nmn§pt*§atÊæn des parË§es gériâæ§esf somt fuéquemts chez Êes patüents

avec DI sévère-

X-a destrarctfwffé, l'agressÊyité ou fla Eis*emce peffirem-â aüssi êEr€ ohsersrés"

Les comportements auto-mutilatoires (comme les coups ou morsures auto portés) peuvent survenir
cfxez tes patËemts æres ilË r"s'lodérée ek @ère.

E* Froeédure de diagn*slic

. Une évaluation exhaustive doit inclure des questions détaillées sur :

iè&Jf§$stsriqs*e rwédEca§ des pænents eË de §s fan'x$t§e : træx*hüæ gérx&§qtxes, ümfeeËions

contractées lors de la grossesse, exposition prénatale aux toxiques, lésions périnatafes,

prÉmaturîté, déEcrdres rméæboliques
*ûéveloppernent : langage et acquisitions motrices, socialisation, compréhension et calcul
tEsnrinslmrrersÊesïË dar?s §eqe.r€ü $'emfæmË est é§eré : édsicati€!Êt" Fessr&ürces et erxvÈr*mrnenserË

tarc!i*iaü.
*[xarc]er* pfuysique: nrorp{rctXpe +++

. Outilspsychométriques:
TesË dE&te§fifrgcmae 

" 
EcÉ,re$§e du ferrcË6*mrecElerlt adæpffiËf Vfi*§E§-ê§§&

" C"es derniers confirrnent l'hypothèse clin§ue

9) Outils de diagnostic

" Eche§§e de A§fred &ËneË ët Ttlé$d«pre §irns* 396&

' fchel**s de Sû*sahEer:

VÿPP§| :Weschler Preschoo! and prinrary scale of intelligence Zans 1L moîs- Tans 3 mois
W[SC: Wess*u§er [mËe§ËEgerxce sa§e for efui$drert 6-l6an*s et S ssbeEs

WISC §§i-R;1]tf§SC !V; WISCV
WA*S: T#esr*ader adu*t intel*igemæ sæle de 16 ans à 8§ ams

. Echelle de Vineland: fonctionnement socio adaptatif
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3"S) Facteurs de risques/ étologies

. Les étîologTes de Ia DI sont hétérogènes.

* §-es Ëêatetlrs Ëraurfiatiques, Ën'fec-tiems et toxEqales s*nt dever**es des caarses nr*:lm
prévalences du fait de l'arnéliaration des prises en charge anténatales, alors que les facteurs
ger*Étâqr.res sænt devera*qs paêpmdéramts"

. ll n'y a pas d'étiologie spécifique retrouvée dans 40% des cas, §otamment dans les cas de Dl

§égère-

" Cornprendre l'étiologle d'une Dl augrnente la possihllité d'un traiternent o{, de prévention

dar*s ærhiras câs, êf;ors q*ae ce$a peil'{"ner de prédlre fles d*fficufités spfuüffiques dams dautres
cas.

" Mal*dies assocüés aux Sâ

. fip§§eps§e:

r Entre L et 13 % des enfants avec le syndrome de Down souffrent d"épilepsie (Arya et al,

u§1!.*"
. L"éplÏepsTe, souvent sévère et diffrcife à équitibrer, est présente chez 85 % des patlents

atteïr*ts du sryradrorne dÂrry*frmaasâ, §{,snÿema&t dams les trxais prerre!èrm amméæç de vâe {Fâtln*ara
et al, 201"0).

. Les patienfs avec qBndrorne d'X-Fragile ssrxt très s:$ets à dévetopper une épilepsie {Qlu et
al,2S08).

. Tr*ub§es du cormporten*eçat:

Des symptômes tels que l'impatience (déambulations permanentes, incapacité à se poser),

fa§btre corlcentmtl*n. i*tpu§sÉvi§é, saËiËes dkur*eur, lnriËafo*§§té et p§eurs, s**mttr&s répandars-

D'autres troub[es du comportement, comme l'agressivlté, [es auto mutifatîons (tels que fes

patâemt qa"rfr se ægeænâ §a tête æmtre ura p§am dur), aâmsi qu-ee §e ba§amceneemË répétfcif pesæalt

égalemern Êre observés {cf. section sur les comportements dévîants, ci après).
Lorsqu'un tel ccr*par[erfie!]t est sÉ$ère et perslstant, cela perxt devenir $rse ssurc€
importante de stress pour Ëes famitfes.

Far cens,à;uent" il laut être attæntif à réduire tes tnoufules du ærmpnrtenâeffië, par les
traiteâ?ôenÉs et {es s{rim§.

. Séficiences sensorÉe$s :

Les problèmes de vue et d'audition existent chez 5 à LO % des patients avec Dl.

fl-es prob&èræes per.rv€rit parfois âtre rÉm$us par â'*rtÀà§sation #appaneiâs amditffs o*.a des
'lunettes, ou bien encore par chirurgie de Ia cataracte.
Cfautres troubles du dévelcppemen{ csrrlff*e la paralysie cerébrale, §es tre*arfules d** iartgage
et t'autisme peuvent coexîster avec fes ûf.

§-æs perscstlr*æs sæa#frant de rnultlples troubâry représentent a:m grarad défi em t€ilrràes de sæims-

. Trisomie 21

* [6 trisorr*ie 2]' égalermer*t ÊoE]mE e s*us §e swlrm de syndner-rxe de Scwmr, æt t*ræ rmalad*e

chrarncsonnique causée par la présenc* d'un troisièrne exemplaire du cfrrornossfine 23-,

iffiap§CIqâræ dans âe déweâoppe.araemt du ærps et dux æmreâ*s-



Ce rymdronte a #akrd éËS deûrlË par üe r*dxk§m brÊhmrxEque,üekn* Ë.arsgdom &ffi#n eË $a carxse

a été ident-rmée en 1955 parJérôme Leieune.

" l-e symdræane de Drner* put être diagmostiqse par ume armlpe chnmncsorn§que, er: pré oe.r em

postnatal, en fonction de laquelle on peut définir 4 sous types : trisomie 21, mosai§ue,
træmsëoeat1[emç et dary*§reaecnr dssrËe ps»ntfcxrn ds, ckren§$senme 23"

. Les aspects cliniques du syndrome de Down comprennent:

" r Retard intellectuel habituellement léger; ces patients sont sociables.

. * *#$Fpf§*Ëyre cæræcËérisËüqr.æ, ünc*uant erme hr"acFryeréSffi§se, ép$eantkus, ferxtes p§@foræ§m

obliques, strabisme, taches blanches sur l'iris {dites de Brushfield}, racine du nez peu

marque, irnp§amtatiom hasæ des paviilloms #*rreille, rnacrrylocsie et héa*æ formle, cou
csurt, brachydacÿlie, clinodactylie du 5ème doigt, atypicité des empreintes digitales, grand

écarË esrËre §es &§Æ{ prercûr,ers erEeâÊs-

. . Troubles de la croissance tels que petite taille, membres courts et laxité ligamentaire.

' r (Æs aspects sont so§lrent associés à dîverses pathologies somatiques, cofiamÊ Ies maladies
card&aq*æ cx»rryérxlt"ales" atrésle du duodÉrnarnun hypeaceercle, trouhles *pt*taàrnætæ6àqa.res,

Ëryp$thyrc>ïdüe, démence

. §ymdrornr de I'X-Fr-agine :

r f,s syndnæne # ['X-Fra est une nraladle Uee à t')L

. test une des pathalogies génétiques la plus fréquernment associée aux défrciences
intetrlec&eltres" Ce ryndrorme est ega!æ*memÊ ass*cié à tr'ae$Esrme,

. Martln et Bell l'ont décrit pour la première fois en 1"943 e.t Herhert Luhs a identifié un site
fragô,§e sew §rE eftr"cmtosor*e X em LS{iS-

. Anomraliegénétique: I'experasior* de ia répÉtittion dutd nurlêotide CGG {2S8æpies}, s-rtué

côté 5'de la région non traduite du gène X lD L {FMR1}, gène localisé sur la bande q27.3 du
hn'as frotq du chrecs*§wsr*e X (Xq27"3i, ce qc"rô Èrehik &a Barsscrüptiem du gèrne"

Le syndrome de l'X-Fra est une pathologie dominante ïiée à l'X, donc prédominance masculine

" fincidence est dun c;ts pur zffi&SffiS personnes

* fi-s pherffifre pÊ*Wcq§.!e ærepnernd une §ace a§krgée et éÊrcËte, atâec um frenâ pr$érm*ment eË

des oreilles protubérantes, hyper laxité ligamentaire associée à une dysplasie du tissu
cûni$mcËif, pieds plats, rxtafi'r rrchidie aprÈs la puberté tfiez l'll*lrnr$e-

. Le syndrome de l'X-Fra est fréquemment retrouvé comme cause de l'autisme. Des troubles
rearroEog*ques €or&rfte §'ép*§epsie s*nt fualer*enE re€rcc^ffés-

" Fhényiaétonunie

. La phénylcétonurie {PCU) est un trouble autosomique récessif découvert par le médecin
mon@Êen ütræn Asfujærm F*t§*mg en 1l!34" Ë-a FCE § est eausée pr &s ffirrfâËAs{Bs du c* des gèmes

de fa phényialanine hydrorylase {FAH} codant pour les enzymes impligués dans Ia synthêse
ou Ie req$age du cofacfeaertelrahydrobipopterine {BfH}- ll En rÉsuke à eim

dysfonctionnerfient du rnétabolisme de la phénylalanine, conduisant â un excès de
phénSæ[æm*me e§ de ses n*rÉtæMt&[æ &ms b sâ§]&' te B$qulde cenéhsu-spemaË eE $es urr$es-



lJaugrnentati*n de la concentration de phénylalanine dans le cerveau est toxique et peut
perrurher *e fæ*etë*nruervie§]t ffieLsrapsychabgiqae-

* §a prÉvaier*ce est très variab§e dams le neorude:

. En Europe, la prévalence est d'environ 1- cas pour 10 000 naissances

" ï. pour 4 üSü naissances en Turquie

" 3" poun 25 ffi - 5# tffi en e,maérÈ"que §.atir*e

" Les bébés avec PCLJ sernble*t normaux à la rtaissance rnais vûnt progressivenrent avoir des

troub§es du dfue!*pperrlelrt, §$r.iire*'t êqæ$lpegfiês par æËTe pea&, dm ckeveqffi et des geerx

plus clairs; par des rashs eczérnateüx, une «< odeur de souris », des déficits rnoteurs, des

crises d'ép,{{epsie, des Êromfu§es de.l romprteemer*t et â.xra ac.*ffisrc?e-

r !-g dépistage, le diagnostic eâ *es InterventÉone préccces p*t.tuent prévenlr uu*e aggravation
des troub$es meuro$ogiques chez ies ImdÊtridr*s atteimts de FCU, [-e test de dép{stage sanguin
de la FC{.§ cfiez tre no&qaeas.lmé est effecta# eratre 3 et 7 joe*rs après la raaissarac*, §e test est
frépeté,â ercv6r,efl dewx semaâ;rses de vie, porrannréreflier hs rrÉsuâæts dsâ teçft isTüL§afl. §§ æ çeærrgd

test s avàre pssitlt, il sera suivi d'autres tests diagnostiques"

" La prise en charge devrait débuter sitôt que [e dlagnostic de PCU est étabti.

, (§m r.égâmae par resfrictacm d'epports de phér*Vfaâamir*e est fla rmesune *a ;pflus irlaapærtam*e et llæ

plus efficace :

. régime sans phényfafanine avec peu de protélnes;

. éqrüËetr fies a§lmrgerBffi ri,clres *m protÉ§mæ {viarde, pissora" iaÊ[, æurf, paÊ*a" §a p$upart des

fromages, les noix et les graines) et ceux contenant de l'aspartame (farine et soja)"

. ffipothyroîdiecongénBafe

' $-'[ayp*tfrtyrsEdlæ æaryémik$e est q,§s?e rxaa$adàe erdocrlmâe*erae ca*ssée par mane d#ffic*ereçe æ;n

hormone thyroidienne à la naissance.

" §J$rypo§hyroîdle congé*tîÊa§e su*"triemt ct*ea er*v§re# ff$e p&ê"Èr ? üffi * 4 ffi æa§ssances {*asËcg
et al, ?&10!-

. L'hypothyroidie congénitale est diagnostiquée par le dosage sanguin de la TSH, avec soit la

T4 lihre, sç§t !æ T4 et ia T3 sériques §ihres-

Les sig*es cliniques de I'l'lypothyroldie congénitale chez les enfants crrnpremn€nt

. ur1 ictère persisTant, une anorexie, une hypersomnie, une constipatïon, une température
ceirp«lneitre abaissee, des pleurs *fttlrrnêux! $ffie her,nie oræhi§ieaEe, une bra@cardie et ume

hypotonie avec des réfrexes fents.

* f,erËæÉaBs ;Feær*mË avoir axira 6oâtre paipab{e.

. L'apparence typique retrouve une grande fontanelle postérieure, un visage bouffi, une racine

du *ez écx-asée, u* pseude Eryprtél*risxae, EssrË h+Éanæ bsææ$e awec r*acrcg§cssie-

. En l'absence de traitennent, l'hypothyroidie ccngénitale peut auoir pour c*aséquence un
retas'd de cræ§ssar*c*, usn d{êf'scit iutteâ{ectrue$ perrraareeæt



ü-ünte fe»üs que B'fupothyroîd[u* ærgémÉffiËe est dËagncstüq{.§Ée, §e grôâger§*ersË ffir'&$ p#r

thyroxine devrait étre débuté irnmédlatement avec un suivi rapproché, surtout dafis ïes deux
su trm*s præmÊres années d* reie, ce qrd sea-a cra;ciaâ porur le prrmostlc ræn*ro**gique

Syndrome de Prader-Willi

T-e syrdrcrne de Frader-irYi§fi est un trouh§e génétique peu fréquent du chr<rntosonre 15q3L-
§_3"

ll a été décrit pour la première fois par Andrea Prader et Heinrich Willi en 1956.

Les sy*tpâômtes ffiErlprestseclt Esrte ËtypCItonsie mæscuEaire, ën tr*crh§e des a@rËduiÊes

alirnentaires, une petite taille, un développernent génital incnrnpleÇ des déficiences
ægnit§ves, *t rsme sensaËiom chromÉque ds flaim powamt rmerler à e-rr*e ka.l§ir*ie et â nr*e

obésité.

tj!*cidence est d'environ L nalssance sur 25 ffi è L naÉssa*ce sur L ütCI {Kîl§een, 2C8,4}-

Ë-es ir*dis§df,is atteEnts #a;re syndrorne de Prader-WrN!â so*t â risque #avsir des Ërouhêes de
l'apprentissage et d'attention.

Srymdr*rne #Arye§rrs*sr :

tre syndronae d'Angeknan est un trouble sénétique cornplexe cêracté{isé par }.rn retard
ifiTelie{t{sefl et drâveloppermemËal, de sÉuêres trcuhtes du langage, ume ép§lepsie, une ata}ds,

des hattem.ents des mains, et un comportementioyeux et excité avec des sourires et des
r'xnes fréqn*erxts"

*{arry &r*ge{nTân ê éÊré te preraier à décrine ce syndn-orr*e eæ 3"965- La pr,Éralen*e æt d'*nniron
3. cas sur Lt ffi à 2S ffi naissances {Fetersen al, tr-995 ; STeffenbung et al, 1996}.

Ë-e svrsdrdlr§Be d&nnge§ntam est aæusé pær §æ pente de nrpæEérte§ génxêËlqqle ssüætemê§ nerrnaË

d'une région du chronrosome 15, souTrent dü à une délétion d"une partie de ce chromosome

&al*aËCIdmie

La galactosénnie est une pathologie autos,nnlque récessive associée à une dysfonction
dertzymes qm§ ce**'rwertâsseffiË §e gaÊacËelse en g{txeose, sendr*§samt à crfte acË{"8Ë'r}ul*tiom toxiqu*e

de galactose dans le sang et dans les tissus, ce qui entraine des déficiences intellectuelles et
des lésicms orgamEques

eécrûte em l§37 pan 6e*pper1Ç eË F*en'man t"a*ctear a Sdemtlf*é *e Ërem*hle dun ntlÉÈahc§àsme dx
gatact*se en 3956"

8-a prétraler*ce est #eËssirdlri Lsn sas pour ffi ffi ma§ssances

Les e*fants attelnts de galactasérnle cnt des synnptôir]es rùon spéci.fiques, cornpre&ant
qÉem*§ssements, d§arrfuÉes, æmorexie" icËère pro§cngé, §*épætewnégæ§ëe, trex*bfies de üæ

thermorégulaüon, léthargie" coagulopathie hémorragique"

En I'absence de traiternent précoce, le sepsis, l'l'nsuffisance hépato-ceTlulaire, la cataracte, les

déficiemæs $mteüfiecEue§§es, §e retard de aroÿssar:Bæ,et fie décès peË&deffit sa.srsæxtÊr-

Pour éviter les principales manifestations de la galactosémie, il est très important de
prec#er â des tests de dépiisLage chez tous §es nsuv au-més et urte restr{ct}sn er* al6*mertts et
médicaments contenant du lactose doit immédiatement mise en place chez les enfants



souffrant d'une telle patholegie. Les symptôrnes s'amendent rapidement et le pronostlc est
kn si §e réginre aüirrenbËre estdébuté dè.s ks 3 à 1G pr,ermierslrurs de wle

Diagimostks dEfférer*tiels

Retard du developpement

fntélligenee Timite

Troüb§e sp&*fique d'appremtissage

Fkcbie ssciale

11) Principes de PEC

Dans teus fes caE de d,Éfficiemce imtefllec{q.re{b, {a réussite du tra$temerst repse s{r 9a

détestion précoee et l'intervention précoce- Etant dcnné que l'on ne peut treuver aucume

étüttlcsie efiÉetæ dar*s près de 4$ ?6 des cas et que I'on nê peut Sgrérir §es aasrsm c&mlt$es

dans la plupart des cas, le but du traiternent n'est pas d'obtenir « une gulérisom » mais de
arein§miser les ryrmffirmm et &e **amdâcap ear r6duisamt k risqm {pr mer*lSe, em aidarat fles

individus à être en sécurité à la maison et à I'école), en enseignant des compétences
esse*tleülei, en asréllsrant la qua8ité de u{e, et e§! srr&teslanË les farnilk et }æ prec}es. l-m
objectifs et les modalités précis du traitement pour chaque individu dépendront en grande

ffirfi€ de la aause et de üa ffirsirÉtÉ de k déffi{§enaæ intef,âeciue§{e et des wreq}rfuüd*tÊ§"

Traitement étiologique:
§i 3's!* tnxnæ la cause de §a dÉficier*æ imte§lecÉrelle c§æz §lrr i!$lrv€auné, gérÉralerment @r
un test de déplstage, on devrait adrninistrer un traitecæent ipar exernple dares des rnaladies
ie{$esqcre §a p*lér}X@bnqnrge, fhyp#apu'*dt-reet iagahdfiæs&m*e},cormme#crtu
précédemment"

Comportements-déffs et interræntion:
[e cornporteEmemtdéfi est {rn terr$e utilis€ po*.lr décrire um cornporterræmt qui entrarre la vie
qu<Éidientre des ifidFvidus sotrffrant de dÉfficiers€e inel{ectqrefl{e et {eur erqto{.rrâge, qui rëdu*t
leun qualiæ de vie et leur sunuie-

ll nrÉc*üssÊte une &raluatlon des æntextes et des mrçs*+uemæ alæc FEC æmporâenrentak
voire médicale

Médicaments:
Les tl-aiter&ents méd*earnenteux sünt srluvsnt uti§isés, prcbab§entent de façom

excessive (Branford 1994) chez fes personnes soufFrant de dÉfrcîence înteffedueffe.

EdclrætiCIrà:

En règle générale, les enfants souffrant de déficience intellectuelle ont moins de capacités
pour apprerdre qüe ies autres enfunt*
Globalement, il est indispensable pour les enfants souffrant de déficience intellectuelle
#al§er êr fr'ét{de, por.lr acquÉrÈr mofi Eelrâercîerût des æfinafl§senres aæd&m&qr.m, mais aussü

des savoir-faire d'autodisciplines, sociaux et pratiques pour la vie en communauté.

Fsychon*ffi ici§É et ergcthérapie:
La psychornotricité et l'ergotfuérapie peuvent contribtrer au traiternent câr la déficience
tmte|§erkæfl$effit seuqflemt amormpagmée#urmfaâHetsmus nnc.lsüi§aire, d"*gm amarqele de



cærd*næt§em eli djawn §emt &lxrefupfenee§Ït de $a r$cltricité" Ë.$m tkérapeê.ëËe pt>Llrra rssetgse eFÏ

place un traitennent indivîduaflsé qui peut être suirri à la maison, à f'école su en inst?tution.

" ûrfthæp*wamÊe:

Le discours et le langage sont des fonctions très importantes et extrêmement spécialisées.
ü§s somt esænË$e§s ptt"fr ccl§swmumEqnren au.§x aË.rÉE"es ses sem€ismë$ts eË ses ryr*sées""
l-es enfants scufframt de défrcience inte§lecËuelüe ûnt un discours et urr §angage

ær*sidérafu §ernertt § irrâtés"

. Education et soutien de la famille:
&§ sârerlt§ #ersf;amæ selexffrar* de dÉfrc*esxce xntel§eeg"re§Êe <xmt wpr§mé §e kscrim
d'informations plus pertinentes, d'un soutien psycholcgique et de services leur permettant
rm répiÈ-

' Le soutien aux fa.milles devrait satisfaire ces besoins et empêcher les parents ou les autres
rmer:nhres de §a fbrttÊ§üe de se serct§ræcicæk§rfu-

. A æt effiet, f8&d§ prÉcemise que §e ssutien È Ëa *ar*rllle csryrpremfie la mrmnnun§cafi*m du
diagnostic et des explications claires sur celui-ci, un soutien psychologique, des ccnseils et
des fcrrffisati*Fts, a;me *nrnpÈûcætien dar*s &es pr*sæ de décis*CIr*s ssxr &es soàns eE des s*ûr*s de replt

. §se.srces&{b**.ryr-apÊ,$q*es:
* ûéfrclences i*tellectuefles:
*-m q*ditions lmse$$, 2S§"6 1û1 nrc de Toibiac, 75û1"3 Parts

# déf *clemces *rate*test&e&*æ:

Xlacyan Ke &.Bing [-iu Ed*t§on en frarqa§sT'raductir]n : Fraveen.]agara] Sous üa directic* de:
David Cohen Auec le sc*rtlen de la SFFf,ADA


