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Objectifs du cours
- Démarche « médicale »
- Diagnostic
- Ou se situe le « probleme » (la Iésion)?
- Quel en est la cause?
- Pronostic
- Traitement
- Diagnostic:
- Anamnése
- Examen physique
- Eventuellement examens complémentaires
- Causes des maladies

- Génétique : En quoi une mutation d 'un gene affeetie le

fonctionnement d 'un organe?

- Environnementale

Infection, tumeur, traumatisme, asphyxie,...

- Inconnue

Hypotheses: génétique et/ou environnement

Interactions génétique/environnement fréquentes

Ex. Prédisposition génétique pour avoir une tumi@ing une infection,...



|. Développement du systéme nerveux central a la péde foetale et

postnatale

A. Prolifération cellulaire (8 — 20 semaines de ge$ba)

- prolifération neuronale : a partir de 'épendymeveéatricule embryonnaire

- prolifération gliale : disposition radiaire

B. Migration neuronale (12 — 24 semaines de gestation)

A partir de la zone épendymaire, le long des filgledes radiaires qui leur
servent de guide® formation de la plaque corticale (aspect lisséadwirface

du cortex a mi-gestation)
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C. Organisation laminaire du cortex, gyration et silhs

Au cours de la deuxieme moitié de gestation
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Perturbations des processus de prolifération eyl migration neuronale et

gyration a I'origine de malformations du cortexéenal :
- Causes:
- Geénétigue (ex lissencéphalie : cortex garde uncadipee)

- Environnemental (ex. polymicrogyrie : circonvolutgtrop petites
et trop nombreuses, cause souvent inconnue masg cau
environnementale suspectée parce que observatipperiées
suite a une infection materno-fcetale a cytomégalevou a une

hypoperfusion cérébrale du foetus)
- Inconnue
- Tableau clinique dépend de I'étendue de la malftiona

- Malformation localisée (ex. Dysplasie corticaledl®): épilepsie,

troubles cognitifs éventuellement absent ou pearsdv

- Malformation intéressant 'ensemble du cortex (ex.
lissencéphalie) : retard mental profond, quadriglégastique,

épilepsie sévere



- Diagnostic possible par imagerie cérébrale pamasce

magnétique (IRM)

cerveau normal

polymicrogyrie périsylvienne bilatérale : les ragggérisylviennes
sont une localisation fréquente de polymicrogyteetableau clinique

est celui d'un syndrome pseudobulbaire (voir pais)l



lissencéphalie ou il y a formation de gyri en noenimsuffisant ;
chaque gyrus est trop large. La forme la plus ségst 'agyrie

(absence de toute gyration) et forme moins sé\gra @achygyrie.

dysplasie corticale focale : le trouble de gyratdntéresse que la

région pariétale droite



D. Développement synaptique

surtout postnatal (2 premiéres années)

Nouveau-né Enfant de 6 ans



E. Programme de mort cellulaire et élimination sélectides

prolongements et synapses

Evénement postnatal (surtout premiers mois)
Concerne environ la moitié des neurones

Permet l'affinement du systéme des connexions simags en favorisant les
connexions les plus adaptées a la fonction etiemngint les autres
= stabilisation sélectivgphénomeéne qui illustre I'importance de l'influenc

environnementale et le potentiel de plasticité lm&ié maximale a cet age
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Exemple de plasticité : le langage

- pas de spécialisation hémisphérique chez le nouvé®u si [ésion
hémisphérique anténatale ou post-natale précoseal’aphasie (hémisphere

dominant sera I'hnémisphére sain)

- meilleure capacité de récupération d’une aphasisdgsion de

I’hémisphére dominant chez I'enfant par rapporaddlte

F. Myélinisation
- Essentiel pour la vitesse de conduction de l'infiexveux

- Phénoméne dynamique qui ne se fait pas au méme m@oar toutes les

structures cérébrales et se poursuit dans certegégems jusqu’a I'age adulte
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ll. Les étapes du développement psychomoteur normal data petite

enfance

A. La fonction motrice

1. Organisation schématique de la motricité
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Systeme moteur supérieur issu du cortex des héprspleérébraux :

Voie cortico-spinale (faisceau pyramidal) : Airetniee primaire (FA) -
corona radiata - capsule interne - tronc cérélwet décussation - pyramides
bulbaires- partie latérale moelle

= voie de la motricité volontaire

Modulation par :

- noyaux gris (noyaux caudé et lenticulaire) et hmises cérébelleux :

réle dans initiation et programmation du mouvement
- afférences sensorielles via les cortex associabifdaux et pariétaux

Systéme moteur inférieur issu du tronc cérébral

Faisceaux tecto-spinal (tubercule quadrijumeaurseynd, réticulo-spinal
(formation réticulée) et vestibulo-spinale (noyastibulaires)

= voies sous-cortico-spinales, responsables detdaité archaique

(maintien de la posture, contractions musculagéexes)

Systéme périphérique : Motoneurone (corne antédeua moelle) - fibre
musculaire

= voie commune finale
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2. Maturation des 2 types de systeme moteur

- Systeme moteur inférieur : myélinisatiprécoce(entre 24 et 34 semaines de

gestation) eascendantgvers le tronc cérébral)

- Systeme moteur supérieur : myélinisatiardive (entre 32 semaines de

gestation et I'age de 2 ans)detscendantévers la moelle épiniere)

Motricité archaique, réflexe chez le nouveau-mnature, puis prise de

pouvoir progressive par le systeme supérieur (ptlagmnsition T entre 33

semaines de gestation et 3 mois post-terme)
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3. Représentation fonctionnelle de la commande du mouvement
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4. Les étapes du développement moteur

a) Nouveau-né a terme
- motricité spontanée : mouvements complexes, haen@nasymeétriques et

asynchrones des 4 membres
- ouverture compléte des mains

- réflexes primitifs : grasping, marche automatiqé#iexe tonique

asymeétrigue du cou, succion, Moro
- hypertonie physiologique

marche automatique

Normal Pathologiques
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- réflexe tonique asymétrique du cou
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b) Evolution au cours des premieres années de vie
Atténuation de I'hypertonie au cours de la premareée, disparition des

réflexes archaiques avant 3 mois

Motricité grossiere : tenue de téte (avant 2 meaileve la téte et les
épaules (3 mois), s’appuie sur les avant-bras (4)ntent assis avec dos
rond et appui avant sur les mains (6 mois), seas&t seul dos droit (8
mois), se met debout et rampe (9 mois), marchd gl&wis), court (18-24
mois), saute, roule en tricycle (3 ans)

retard de marche = marche non acquise a I'age deni@is
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- Motricité fine : garde un objet placé dans samgdimois), regarde ses mains
(4 mois), préhension volontaire globale (5 moisyt@les objets a la bouche et
les passe d’'une main a l'autre (6 mois), opposiouce et autre doigts (7

mois), pince pouce - index (9 mois), empilemen8 @ebes (18 mois)
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B. L'interaction sociale
Nouveau-né a terme : fixation et poursuite oculpoer objet placé a 30
centimetres, préférence visuelle pour visages husnaiimique faciale a une

stimulation sonore intense

Sourire social (2 mois), rire aux éclats (4 maigpond a son nom, a un
ordre simple accompagné d’'un geste comme « aurre\(@imois), joue

avec une balle (1 an)

A l'age de 18 mois : manifeste son intérét (modtreloigt), fait semblant
(jeu de dinette), marque par le regard une attectojointe a celle de

I'adulte (regarde...)
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C. Le langage

- 3 mois :gazouillis - voyelles

- 6 mois :babillage - consonnes

- 11 mois : premier mot avec signification autre gapa, maman

- 14 mois : vocabulaire de 3 mots

- 16 mois : 4 a 6 mots, obéit a un ordre simple rmmo@pagné de geste
- 18 mois : jargon avec mots compréhensible, mongarbes du corps

- 21 mois : associe 2 mots, désigne 2 images suplanehe de 4

- 24 mois : 50 mots, répond a un ordre double, atlbs« je »

- 30 mois : utilise les pronoms de facon appropgée)prend le concept

«un »

retard de langage : pas de mot a 18 mois, pas dagta 30 mois
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Les troubles du développement dans la petite enéanc

Démarche diagnostiquéacalisation anatomique, détermination de la cause

1. Anamnése
1. Quels aspects du développement sont impliqués ?

moteur, interaction social, langage, global

2. Quel est le profil évolutif ?

Evolution d’emblée retardée avec progres constaatsante de la normale ?)
Apparition d’'un trouble mais avec progrés const@&ntgathologie
développementale

Arrét ou régression (perte des acq®spathologie acquise

2. Examen neurologique

Prise du périmetre cranien
Interaction générale avec I'examinateur, langage
Examen des nerfs craniens

Examen du tonus axial et périphérique, évaluatmtadorce musculaire, aspect

des masses musculaires, prise des réflexes myggatiq

Examen de la marche, de la coordination, de lalséteés
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lll.  Linfirmité motrice d’origine cérébrale

A. Définition
Syndrome associant trouble deplastureet trouble dunouvementrésultant
d’'une lésion cérébralegon évolutivesurvenue sur un cervean voie de
développement
Grande hétérogénéité clinique :
- Causes variées : ischémie = cause la plus frégueais autres causes

possibles (malformation, traumatisme, hypoglycémiat de mal épileptique)

- Moment d’installation variable (période anténatadérinatale ou

postnatale arbitrairement limitée a 'age de 2 ans)

- Lésions d’étendue variable et touchant les vdeek commande
motrice a des endroits variables, donc plusieyedyle tableaux cliniques et

handicaps associés fréquents (déficits sensodiéligits cognitifs, épilepsie)

- Tableau clinique évolutif avec 'age méme sidage est non évolutive

(cerveau en développement)
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B. Formes cliniques

1. Ladiplégie spastique

a) Définition
Atteinte de la voie motrice supérieure (voie pyrdahe) entrainant une

spasticité touchant les 4 membres mais prédommantmembres inférieurs

b) Cause habituelle = ischémie cérébrale
Zones cerébrales sensible a une hypoperfusion déepedu développement de
la vascularisation cérébrale et des réseaux damastes entre les territoires

vasculaires :

Prématuré (< 36 semaines): zone sensible est péaiudaire®

leucomalacie périventriculaire

Nouveau-né a terme : zone sensibleceglico-sous-corticale dans les

régions parasagittales
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leucomalacie périventriculaire du prématuré
a : forme sévere avec formation de kystes danB lpé8iventriculaire

b : forme moins sévere : amincissement de la SBe#driculaire dans les

régions postérieures avec elargissement des velgdac

c) Evolution du tableau clinique
- Avant I'dge de 4 mois : signes absents ou non Bgeées : interaction
visuelle peu soutenue, hypotonie axiale (défic# filechisseurs du cou,

prédominance des extenseurs du cou)
- 4 a8 mois : la « spasticité physiologique » durnsson ne disparait pas

- 8 a 12 mois : installation de signes spécifiquagertonie spastique des
muscles adducteurs des cuisses (signe du cissalip-4jambiers (angle
poplité refermé), et triceps suraux (pieds en éoanec exagération des

réflexes myotatiques (syndrome pyramidal); stafissise non acquise

27



28



29



- marche acquise tardivement (2-4 ans) dans les fomoelérées (marche
anormale, sur la pointe des pieds ou en tripladi®xou non acquise dans

les formes séveres
- Signes associés :
atteinte limitée a la région périventriculaire telfigence normale

atteinte étendue au cortex cérébral : troublesititget épilepsie
fréquents
2. La quadriplégie spastique

a) Définition
- Atteinte proportionnelle des 4 membres

- Lésions cérébrales étendues, déficits associefdmeents® forme la plus

sévere d'IMC (handicap moteur et mental souvenoitigmt)

b) Causes

(1) Anténatales

- Ischémie cérébrale étendue (encéphalomalacie rRydtigue)

- Malformation cérébrale étendue d’origine génétifpie lissencéphalie)
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encéphalomalacie multikystique

- Infection materno-foetale
exemples : infection a cytomégalovirus (CMV), tokagmose congénitale:
atteinte neurologique grave (5 a 10% des cas)ygiesu tot dans la
grossesse (quadriplégie spastique, surdité (CM¥lvoyance par atteinte

rétinienne, déficience mentale et épilepsie)

(2) Périnatales

Ischémie cérébrale étendue dans un contexte d’amphy
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(3) Post-natales

Infection virale ou bactérienne :
- Méningite bactérienne
- virus herpes type 2 (encéphalite herpétique)

Traumatisme cranien sévere : enfants secoués

c) Présentation clinique
Lésions cérébrales étend@@shandicap moteur sévere et déficits associés

tres fréquents (retard mental souvent importarnie@ge)

L’atteinte proportionnelle des 4 membres s’accompagpuvent d’'une
atteinte de la motricité bucco-linguo-faciale s'agit du syndrome pseudo-
bulbaire qui associe dysarthrie parétique, dyshdignitation des
mouvements de la langue et parésie faciale aveoaaion automatico-

volontaire.

Dans de rares cas, le syndrome pseudo-bulbaireoésiou prédomine

nettement par rapport a I'atteinte des memiares

- A ne pas confondre avec un syndrome bulbaire (#teies derniers nerfs
craniens au niveau du bulbe rachidien par exengl@ipe tumeur) ou a
une atteinte de la musculature bucco-linguo-fadales le cadre d’'une

myopathie ; dans ces 2 derniéres situations, lexlesi sont atrophiés

32



alors gu’ils ne le sont pas en cas de syndromedpskulbaire

- Rechercher a I'IRM des lIésions des régions pérlisygheshilatérales

souvent d’origine anténatale (trouble de gyratiertyghe polymicrogyrie)

si Iésions périsylviennes bilatérales : syndromeupde-bulbaire

si Iésions plus étendues : quadriplégie + syndr@seudo-bulbaire

33



3. L’hémiplégie spastique

a) Définition
Atteinte pyramidale unilatérale mais prédominantanembre (le plus souvent

le membre supérieur)

b) Causes
(1) Anténatales
- Accident vasculaire cérébral anténatal
- cause la plus fréquente d’hémiplégie congénitale

- Etiologie le plus souvent inconnue (pas d’éveénerparticulier pendant

la grossesse)

- Deux types d’atteinte a I'imagerie cérébrale : &ysbrencéphalique
secondaire thrombose de I'artere cérébrale moygitente cortico-
sous-corticale étendue), et Iésions ischémiqueaggmtriculaires

unilatérales (atteinte sous-corticale uniquement)
- Beaucoup plus rares :
- trouble de la gyration d’un hémisphere (hémimégadphalie)

- maladie de Sturge-Weber (syndrome neuro-cutanépius loin)
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formation du kyste porencéphalique
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hémimégalencéphalie

(2) Périnatales

Asphyxie périnatale conduisant a des lésions isaués unilatérales

(3) Post-natale

- AVC dans un territoire cérébral moyen
- évenement rare chez le nourrisson

- causes les plus fréquentes = infection (méningitedsienne ou virale) et

embolie secondaire a une cardiopathie congénitale

- séquelle d’état de mal épileptique latéralisé hémicorps
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c) Tableau cliniqgue de I'hémiplégie congénitale

Asymptomatique jusqu’a I'age de 4-5 mois
Premier signe = absence de préhension volontaire @bté

Atteinte du membre inférieure plus modérée et fdudive, hypertonie
spastique n’empéchant pas I'acquisition de la n&fége normal ou

légerement retardée)

A la phase d’état : peu d’utilisation du membreé&igur (négligence),
préhension impossible (poing constamment ferméa)lolbale, mouvements
en miroir lors des essais de mouvements des daigishe avec avant-bras
en flexion - pronation, diminution du ballant, fage et prise d’appui sur la
pointe du pied (faiblesse prédominant pour I'exiemsiu pied),

hyperréflexie myotatique et signe de Babinski
Amyotrophie des extrémités des membres atteints laveroissance

Troubles cognitifs dépendent principalement dedalisation de la Iésion
(atteinte corticale) et de la présence d’'une épikepssociée (30-40%) mais
pas de la latéralité de la lésion : retard de lgagdébilité mentale (30%),

déficits mnésiques (matériel verbal surtout)
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4. Formes dyskinétiques

Par atteinte des noyaux gris

Prise de posture anormale avec rigidité (dystogti@ouvements anormaux
mélant des mouvements lents (athétose) et des mmaunie rapides et

asynchrones (chorée)

Souvent associé a une hypotonie axiale majeurecfraaouvent non
acquise) et une dysarthrie et dysphagie majeurestigénte de la

musculature faciale et pharyngo-laryngée

Testing du QI difficile a realiser mais intelligenpeut étre préservée

5. Formes ataxiques

Atteinte cérébelleuse d’origine souvent généti@irphie cérébelleuse)

Syndrome cérébelleux statique (instabilité du tr@baxie lors de

I'acquisition de la marche qui est retardée) eétiue (dysmeétrie)

Troubles cognitifs associés tres fréquents (redarthngage ou retard mental
dans plus de 50% des c&5)role du cervelet dans les apprentissages et les

fonctions cognitives ?
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C. Traitement
Kinésithérapie, traitements orthopédiques (orthélsieurgie, médicaments
anti-spastiques, injections locales de toxine lqie)) pour lutter contre la

spasticité et les anomalies de posture

Prise en charge par équipes multidisciplinairesr@@ediatre, orthopédiste,
ophtalmologue, ORL, gastro-entérologue, kinésiihéunse, logopede,

psychologue, ergothérapeute) en cas de troublesias}k
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IV. Les retards de langage

Définition opérationnelle pas de mot a 18 mois, pas de phrase a 30 mois
Diagnostics différentiels :

- Surdité

- Retard de langage simple (influence génétique eraironnementale)

- Dysarthrie congénitale (ex syndrome pseudo-bulpaire

- Dysphasie développementale

- Aphasie d'installation précoce

- Autisme

- Déficience mentale

® souvent besoin de recul (évolution) ou d’examampiémentaires pour

faire ce diagnostic différentiel
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A. La dysphasie développementale

1. Définition
Déficit sévere et durable du développement du laggaral en I'absence
d'une surdité, d'une paralysie des muscles effecsew'un retard mental, d'un
trouble de la communication ou de la personnalitt,d'une carence

environnementale sévere.

2. Classification en plusieurs sous-types (simplifiée d’aprés Rapin)

- Trouble phonologique expressif pur (rare)

- Syndrome phonologico-syntaxique (situation la ptéguente) : Trouble
mixte mais moins marqué sur le versant compréhertgie sur le versant
expression, portant sur la phonologie et la synfdiseours télégraphique,

éventuellement gestuel, avec désir de communiquer)

- Syndrome sémantico-pragmatique : difficulté danslapréhension du

discours d’autrui, paraphasies sémantiques fregaent

3. Causes et hypotheses physiopathologiques

- Cause le plus souvent indéterminée, nombreuseshages

- Pour le syndrome phonologico-syntaxique, hypotltesemune avec la
dyslexie phonologique : dysfonctionnement des sires impliquées dans la

boucle phonologique de la mémoire auditivo-verBat®urt terme (mémoire
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de travail)

Entrée auditive

\ !

STOCK PHONOLOGIQUE Récapitulation
Gyrus supra-marginal G phonologique
Aire de Broca

! |

Entrée visuellel —— | Recodage phonologique

Arguments en faveur de cette hypothése :

- Neuropathologie dysgénésies cortex peérisylvien G (rares obsemstioas

d’anomalie structurelle a I'lRM chez les patiemtgdstigués)

- Imagerie fonctionnelle absence d’activation cortex pariéto-temporal G lor

d’'une tache de discrimination phonémique
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4. Traitement

- Rééducation logopédique (intérét des approchewverdnales)

- Médicaments anti-épileptiques si épilepsie assamiegyndrome de Landau-

Kleffner

- Peut nécessiter un enseignement spécialisé (cldsdasgage)

B. Aphasie d'installation précoce

Trouble du langage acquis mais diagnostic difféeéavec dysphasie difficile

si installation précoce ; Causes:

1. Lésion acquise de I'hémisphere dominant

- Causes identiques a celles de I'adulte :

- AVC sylvien (artére cérébrale moyenne) toucharitlsoie de Broca
dans la région fronto-basale (hémiplégie assosi@ie)'aire de Wernicke
dans la région temporale pres du carrefour avelolbes pariétal et

occipital (hémianopsie homonyme associée)
- tumeur, traumatisme, ... atteignant l'aire de BrogcaMernicke

- Facultés de récupération meilleures que chez tadul
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2. Syndrome de Landau-Kleffner

Propre a I'enfant (début 3-8 ans)

Aphasie acquise de tygnosie auditive phonologiqabsence de
décodage des phonemes, I'enfant semble sourd &g cependant a des

stimuli auditifs non verbaux)

EEG: décharges épileptiformes trés abondantes peldsommeil (pointe-

ondes continues du sommeil)
Crises d'épilepsie: pas toujours!, souvent peuueddes

Ameélioration du déficit cognitif si disparition desmomalies EEG grace a un

traitement anti-épileptique

Pointe-ondes continues du sommeil
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C. L'autisme
1. Conceptions actuelles (Rapin)
- Trouble développemental du fonctionnement cérébral
- Pas de marqueur biologiq@e diagnostic clinique (observation)
- Heétérogene sur le plan étiologique :
- Forte influence génétique:
- Garcons > filles (4/1)

- Risque de récurrence dans la fratrie: 5% (préval@opulation

générale : 1 %o)

- Concordance chez les jumeaux (phénotype pas taujdemtique):

Monozygotes: > 90% ; Dizygotes: < 10%
- ROle possible de facteurs environnementaux

- Persiste toute la vie mais s’améliore avec la mrseharge
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2. Le spectre de I'autisme (DSM-1V)

- Autisme « pur »:
- début avant | 'age de 3 ans

- déficience dans les domaines de (1) sociabilifecgghmunication, et (3)

comportement, intéréts et activités (attitude stigmee et limitée)

- Syndrome d 'Asperger : trouble de la sociabiligntees d 'intéréts

restreints, en | 'absence de retard de langageetiactuel
- Comportement autistique : tableau d 'autisme indemp
- Régression autistique : tableau d 'autisme qui $ertuis apres | 'age de

2-3 ans

3. Manifestations cliniques

a) Retard de langage = présentation la plus fréquen te

Trouble sévere touchant plusieurs aspects sutdeseppressif et réceptif:
- Phonologie (phonéme, sons)

- Syntaxe (grammaire, organisation des mots)

- Sémantique (vocabulaire, signification des mots)

- Pragmatique (usage du langage en temps que moyaEmdrunication)
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b) Manifestations associées
Sociabilité: absence de réciprocité dans contaxtkawes, mimiques,

émotions, « enfant indépendant »

Jeu: joue seul, jeu pauvre et répétitif (clasdiiitcg alignement), pas de jeu

d ’'imitation ou symbolique

Troubles moteurs: stéréotypies, hypotonie, malaerespraxie

(programmation de taches motrices complexes)

Troubles sensitifs: visuel (regard fuyant), audifiie répond pas a | 'appel

de son nom), somato-sensoriels (intolérance aunéwjic

Comportement: intolérance au changement, agressagitation, peurs

excessives, labilité affective, automutilations
Attention: manque d ’attention, focalisation anolersur un centre d ’intérét

Intelligence: retard mental dans 3/4 des cas (agrgé QP>QV); rigidité,

manque d’imagination, créativité limitée
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c) Le probleme du diagnostic précoce

- Pas de signe clinique prédictif flable unique clegeune enfant

- L ’absence de certitude diagnostique n 'empécheaipagrise en charge
précoce (favoriser le développement cognitif, lciaailité, la
communication, traiter les troubles du comportemense en charge

individuelle et familiale)

d) Etiologies
1. Affections ou I'autisme n’est pas toujours préssinmiu d’autres
manifestations cliniques peuvent étre a l'avantr§lMC, retard mental,

épilepsie,...)
- Encéphalopathies anté- ou post-natales fixéescfintese, ischémique,...)

- Affections génétiques : sclérose tubéreuse de Bwilla (syndrome
neuro-cutané : voir plus loin), maladies métabag(voir plus loin),
syndromes génétique avec retard mental (X fragiiliams, Down,

Rett, Angelman, Cornélia de Lange : voir plus loin)
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2. . Inconnue: 70-90% des cas ; arguments en favemed organicité sous-

jacente » :
- Epilepsie : environ 1/3 des patients au cours dedeolution

- Neuropathologie: anomalies cérébelleuses et lindsignotamment

amygdale, impliqguée dans la reconnaissance desnegi$ des autres)

- IRM: anomalies morphologiques discretes mais int@ones (cervelet,

corps calleux)

- PET au FDG (étude de la distribution cérébrale étabolisme pour le

glucose): anomalies décrites mais variables espeéusifiques

e) Traitement
- Priorité pour prise en charge « éducative » appremmt soutien de la famille
(ex. programme TEACCH :Treatment and Educationwistic Children

and Communication Handicapped)

- Aide médicamenteuse si nécessaire, limitée datesrips et ciblée sur un

symptéme:
- Stimulants: hyperactivité, trouble d 'attention

- Antidépresseurs inhibiteurs du recaptage de sérmostéréotypies,

persévérations

- Neuroleptiques: agitation, agressivité, automuditet
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D. La déficience mentale

1. Définitions

basée sur le QI (Wechsler) : < 70 (prévalence %2-3

50-70 : léegere
35-49 :modérée
20-34 : sévere

< 20 : profond

basée sur les possibilités d’autonomie :

légere : peut développer une communication et aokilité en age
préscolaire, peut avoir des acquis pédagogiquessdau primaire, peut
vivre une vie adulte autonome avec aide pour dasiggmes sociaux ou

économiques spécifiques

modéré :peut apprendre le langage et la commuaitatiais peu de
conscience des conventions sociales, niveau péapgoestera inférieur
au niveau primaire, certaine vie autonome possilbigge adulte mais

avec supervision étroite

sévere : retard psychomoteur important pendantafere, sous

supervision a I'age adulte (activités de bricolameples)
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2. Etiologie

a) Inconnue

30% des déficiences mentales séveres, 60% desddégeres

b) Maladies génétiques

(1) Aberrations chromosomiques (caryotype anormal)
Ex. Syndrome de Down : le plus souvent secondaimgearisomie 21 (erreur au
moment de la méiose maternelle, risque augmentedyematernel), certains

cas secondaire a une translocation éventuellenadarid®e chez un parent
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morphotype particulier

hypotonie , hyperlaxité des articulations chezdarnsson

retard de croissance, petite taille

microcéphalie, QI entre 25 et 50 dans la plupastades

anomalies de I'oreille moyenne ou interne : peuditave chez > 50%
malformation cardiaque (50%)

complications neurologiques :

- épilepsie

- compression médullaire haute (dislocation atlas)axi

- développement d’une dégénérescence sénile préatdeal

d’Alzheimer vers 20-40 ans)

espérance de vie diminuée (Alzheimer, complicataardiaques, sensibilité

aux infections) : 44% survivent jusqu’a I'age dead®, 14% jusqu’a 68 ans
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(2) Syndrome avec gene localisé ou connu

Diagnostic possible par tests génétiques spécHifueryotype normal)

Exemples

1. Syndrome de I'X fragile (anomalie d’'un géene &isur le chromosome X,

dont une séquence est répétée excessivement)

- retard du développement psychomoteur (prédominauntle langage)
aboutissant a une déficience mentale variablegaalplus sévére chez

’lhomme que chez la femme
- morphotype particulier, macrocéphalie

autisme (10%), épilepsie (30%), trouble attentibanec hyperactivité
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2. Syndromes d’Angelman et de Prader-Willi (mémeegsur chr. 15 en cause

mais phénotype différent en fonction de I'hérédigdda mére ou du pere)

- Syndrome d’Angelman (déficit d’expression du gétmidine maternelle):
retard de langage et déficience mentale séveregshmataxique, épilepsie,

morphotype de pantin hilare « happy puppet syndrome

54



Syndrome de Prader-Willi : hypotonie majeure enqaér néonatale
(absence de succion, gavage nécessaire), patdadgueloppement de
troubles du comportement (comportement hyperphagignduisant a une
obésité importanteagressivité, auto-mutilations), retard mentah@nsité

variable, morphotype particulier (petites maingitpdaille)
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3. Syndrome de Rett: filles, microcéphalie acquieete de | 'utilisation des
mains, marche ataxique, stéréotypies caractéregigpand washing)gene

localisé sur le chromosome X (filles hétérozygotestation non viable si XY)

4. Syndrome de Williams-Beuren (chr. 7) : morphetyarticulier, anomalie
cardiaque, déficience mentale légere a modéréecspon verbaux déficitaires

(fluence verbale augmentée, désinhibition)
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(3) Syndromes génétiques pour lesquels le gene n’est pa

encore connu (diagnostic clinique)

- Un grand nombre de syndromes répertoriés

- Syndrome de Cornélia de Lange (Brachmann-de Lange)photype
particulier, déficience mentale sévére avec langaxgimité,

microcéphalie, retard staturo-pondéral

(4) Maladies métaboliques
Certaines d’entre elles peuvent étre traitées pegnent, ce qui évite la

déficience mentale (ex . phénylcétonurie, hypotidieocongénitale)

® dépistage systématique, ne devrait plus se remont
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(5) Craniosténose
= fermeture prématurée d’'une suture ou plusieurseasides os du crane,

entrainant un dysmorphisme facial visible dés lasaence

- forme la plus fréquente = scaphocéphalie (crammgd sens antéro-

postérieur® pas de déficience mentale associée

- Autres formes (ex. trigonocéphalie) : incidencaldicience mentale plus
élevée, role préventif d’'une chirurgie précoce @sthétique mais aussi

soulager une éventuelle hypertension intracraniencentroverse !

scaphocéphalie
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trigonocéphalie

c) Maladies acquises in utero

- Infections maternelles (CMV, toxoplasmose, HIV, éale)

- Syndrome d’alcoolisme foetal : retard de croissantra-uteérin,

microcéphalie, morphotype particulier
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d) Causes périnatales

Encéphalopathie anoxo-ischémique : le plus souvablgau d'IMC associé

e) Causes postnatales
- Seéquelles de lésions cérébrales non évolutivesiigién bactérienne,

encéphalite virale, traumatisme cranien grave,\aspelpar noyade,...)
- Epilepsie (voir plus loin):

- L’état de mal épileptique peut entrainer des lésmarébrales

irréeversibles

- Certains types d’épilepsie de I'enfant sont assscéun retard mental,

méme en I'absence de crises prolongées

- Tumeurs cérébrales : effet nocif de la radioth@apez le petit enfant
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V. L'épilepsie

A. Définitions
- Crise d'épilepsie = évenement clinique transit@sailtant d'une activité
anormale et excessive d'un groupe plus ou moimglgta neurones

® 2 types de crises :

- crises provogqueées (c'est-a-dire en relation tentlpal@ecte avec un
désordre systémique, métabolique ou toxique, owatieate aigué du
systéme nerveux central)

exemple les convulsions fébriles
- crises non provoquées (sans facteur causal immédiatifié)

- Epilepsie = affection chronique caractérisée pagédarrrence de crises
d'épilepsie (définition opérationnelle : surventaidnoins 2 ou 3 crises non
provoqueées
® un enfant présentant des convulsions fébriles4A2@des enfants entre 6

mois et 5 ans) n’est pas épileptique

- Parmi les crises non provoquées, 2 types en fanttibservation de la crise
et son enregistrement électro-encéphalographiga&)Ecrises partielles et

crises généralisées
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- Crises partielles : évidence clinique ou EEG d'aimfpde départ localisé
a la crise
exemples Patient reste conscient tout au long de la ¢osse partielle
simple) ou a une « aura » avant la perte de camsei@rise partielle
complexe)

La sémiologie de la crise dépendra de la régio@brale impliquée.

Enregistrement intracranien (région frontale) ctpetiente de 15 ans
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- Crises généralisées : crises d’emblée généralisEessemble du scalp,
rupture de contact immeédiate
exemples absences (« petit mal »), crise tonico-cloniquegaisée

d’emblée (« grand mal)

Absence chez un enfant de 10 ans

63



B. Epidémiologie

Affection fréquente:

Prévalence dans la population générale : 0,5%

- Incidence (nouveaux cas) maximale aux ages extrénéant et vieillard)

C. Etiologies de I'épilepsie chez I'enfant

- Lésions structurelles du systéme nerveux centralf@gmmation cérébrale,

tumeur, séquelle traumatique, ischémique ou irdasg)® crises partielles

- Encéphalopathie anoxo-ischémique = cause princgpéplepsie dans les 3

premiers mois de vi® tableau d'IMC associé

- Affections génétiques dont I'épilepsie ne constijuaine des manifestations
cliniques (ex. Syndrome d’Angelman, sclérose tulszede Bourneville,

maladies hérédo-dégenératives)

- Inconnue dans 2 cas sur 3!
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D. La classification des épilepsies en syndromes @pitpies

1. Buts de la classification en syndromes épileptique :

Etablir un pronostic :

- L’épilepsie va-t-elle étre stabilisée par le tranent ?

- L’enfant va-t-il guérir de son épilepsie ? (arréttchitement sans recidive

de crises)

- Le développement psychomoteur et les apprentissagésres vont-ils

se faire normalement ?

® le pronostic dépend en grande partie de la caaseaalle-ci n’est
connue que dans un tiers des cas, et une mémepautsétre a l'origine de

types d’épilepsie tres différents

Orientation pour le type d’examen complémentaire&adiser (il n’est pas

utile de faire un scanner chez tous les enfantejgjues !)

Choix du traitement (éventuellement pas de traitérda tout !)

Recherche génétique (définition d’'un phénotypeipréans le but de trouver
un gene responsable) ; exemples: mutations de gedast pour des canaux

ioniques transmembranaires identifiées dans cergindromes épileptiques
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2. Etablissement d’'un type de syndrome épileptique
Définitions des syndromes épileptiques a particriteres cliniques (type de
crise, age d'apparition, développement psychomatéponse au traitement)

et des caractéristiques de 'EEG

Deux grands axes dans la classification:

- Partiel vs Généralisé (en fonction du type de trise

- ldiopathique vs Symptomatique (en fonction de dkdiie présumée)
® 4 groupes:
Partiel idiopathique
Généralisé idiopathique
Partiel symptomatique

Généralisé symptomatique
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a) Epilepsies idiopathiques
- épilepsies liees a I'age, pour lesquelles il ntexpas de cause sous-jacente

autre qu'une possible prédisposition héréditaire

- épilepsies supposées génétiques mais mode de isaismmon mendélien

(polygéniques ? influence de facteurs environneawenassociés ?)
- bon pronostic, examens complémentaires généralemeiies
Exemples:
1. Epilepsie a pointes rolandiques (partiel idibzaie)

- forme la plus fréquente d’épilepsie chez I'enfamige scolaire

- crises peu fréquentes de type partiel simple (ebhémifaciales,

dysarthrie, hypersalivation)
- guérison a I'adolescence dans 100% des cas
- EEG caractéristique (pointes rolandiques)

2. Epilepsie-absences de I'enfant (généralisé atiigue)
- enfants d’age scolaire

- crises = absences (tres fréquentes mais parfdisildg a diagnostiquer)

* crises tonico-cloniques généralisées occasiormelle
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- souvent guérison a l'adolescence

b) Epilepsies symptomatiques

- épilepsies liées a une lésion céreébrale :

- soit démontrée (présence d’une Iésion a I'IRM, sgntk génétique avec

retard mental, maladie dégénérative, ...)

- Soit suspectée mais non démontrée parce que lexasa
complémentaires sont normaux ; on parle alors @#pgie cryptogénique

(Iésion « cachee »)
- pronostic réservé mais pas automatiquement mauvais

Exemples d’épilepsies généralisées symptomatiques

1. Syndrome de West :

- spasmes en flexion du nourrisson (début avant 1 an)

- Traitement parfois agressif pour arréter les spadiowticostéroides)

- causes les plus fréquentes : encéphalopathie aschxémique périnatale,
aberration chromosomique, sclérose tubéreuse dm@alle ; inconnue

dans 1/3 des cas (cas cryptogéniques)

- retard développemental pouvant conduire a un retemtal, autisme,

troubles instrumentaux, troubles d’apprentissages & 50% des cas
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2. Syndrome de Lennox-Gastaut :

- début vers 2-6 ans
- causes : idem que syndrome de West
- deéficience mentale presque constante

- épilepsie tres réfractaire au traitement (crisanbreuses, de differents

types, avec souvent chutes brutales)
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E. Pronostic de I'épilepsie

1. Troubles cognitifs

a) Types de troubles cognitifs
Déficience mentale prévisible dans certains synésoépileptiques (ex.
Syndrome de Lennox-Gastaut) ou épilepsies dorddaeest connue et est
associée a une déficience mentale méme en l'abségpmitepsie (ex. Syndrome

de Down, Iésions ischémiques étendues, malformagogbrale sévere)

Si on exclut ces cas (majorité des enfants épiaps) :

QI normal ou légerement abaissé (90-100)

Troubles d’apprentissage scolaire fréequentgétude hollandaise : un tiers des
enfants épileptiques ont besoin d’'une aide pédagegextérieure et atteignent
le cycle secondaire dans I'enseignement normal)

® problemes = troubles d’attention et de mémorisatio, lenteur
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b) Origine des troubles cognitifs : multifactoriell e!

(1) Etiologie de I'épilepsie et type de syndrome épibpye

Généralement pas de trouble cognitif (ou mineuassdpilepsies idiopathiques

(2) Médicaments anti-épileptiques

« Vieux » médicaments (phénobarbital, diphénylhyoiae) : effets sur les

fonctions cognitives bien démontrés

Nouveaux anti-épileptiques : moins d’effets mafgstsfpossibles cependant

Effet de la dose et de la polythérapie

(3) Les crises d’épilepsie

Etat de mal convulsif (crise convulsive de duré&d>minutes) : entraine une
perte neuronale indépendamment de troubles mégaiesliassociés
(hypoglycémie ou hypoxie) ; neurones hippocampideeplus sensibles

® état de mal épileptigue = urgence médicale

- Crises de breve durée : rble controversé mais agtaen faveur du
caractére déléetaire de la répétition des crisekesupnctions cognitives :
Exemple Etude anglaise chez enfants avec hémiplégie comadgni
QV (quotient verbal) groupe non épileptique + lasdbendue = 105
QV groupe E + lésion peu étendue = 86

® ROle de I'épilepsie et pas de I'étendue de |lalesérébrale associée
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(4) Les décharges épileptiformes intercritiques
- présentes chez la majorité des enfants épileptigéegralement persistent

sous traitement médicamenteux et sont sans consggjaknique
- exceptionles pointe-ondes continues du sommeil (POCS)
- importante activation des décharges épileptiforpgslant le sommeil

associées a des troubles cogndifguiset variables: agnosie auditivo-verbale
(Laudau-Kleffner), trouble d’attention avec hypéndte, autisme, détérioration

globale

- asuspecter en présence de troubles cognitifs tfeathez des enfants

tranche d’age 3-10 ans; intérét de 'EEG de somdaeik cette indication

- rOle des POCS sur les troubles cognitifs/componeaux actuellement
bien établi (amélioration comportement et cognisoauppression des
POCS par les médicaments anti-épileptiques, evisgruent les

corticoides)

12



2. Espoir de guérison
- Dépend du type de syndrome épileptique (touteépéspsies de I'enfant ne

guérissent pas a la puberté !)

- Pronostic sur de grandes cohortes d’enfants, ymestd’épilepsie

confondus :
- Controle des crises sous traitement ;: 75%
- Parmi ceux-ci : récidive a l'arrét du traiteme@6%

- Au total : guérison dans la moitié des cas

3. Pronostic vital
Déces inopiné exceptionnel chez I'enfant épilemiquus élevé par contre chez

I'adolescent et I'adulte (situation reste peu fréue)
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F. Traitement de I'épilepsie

1. Les médicaments anti-épileptiques
Agissent soit en augmentant I'activité des résemuonaux inhibiteurs, soit en
diminuant I'activité des réseaux neuronaux exaiiaécertains agissent aux

deux niveaux)

Réseau inhibiteur, médié par le GABA
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Réseau excitateur, médié par 'aspartate et leaghéte
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2. La chirurgie de I'épilepsie

Réservée a des cas tres sélectionnés :
- Epilepsie réfractaire aux médicaments

- Foyer a I'origine de I'épilepsie bien identifiakpar les examens
complémentaires (Enregistrements simultanés EBG@iéb des crises,
Résonance magnétique cérébrale (IRM), Tomograg@riémission de

positrons (PET scan) a la recherche d’'un foyerpbimyétabolisme

- Le foyer ne doit pas étre dans une zone céréloatgibnnellement

importante

Tres efficace lorsque les cas sont bien sélectinnéompris chez I'enfant
® une chirurgie précoce peut éviter une dégradaksfonctions cognitives

secondaire a la persistance des crises
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VI. L'hydrocéphalie

A. Définition
Trouble de la circulation du liquide céphalo-radhidentrainant une distension

progressive des cavités ventriculaires
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B. Etiologies

1. Anténatales

a) Infections materno-fcetales
Toxoplasmose : sténose inflammatoire de I'aque@usydvius (hydrocéphalie

non communicante car pas de communication efittee84™ ventricule)

78



b) Malformation cérébrale

(1) Myéloméningocele (« spina bifida »)

- anomalie de fermeture du tube neural (2-4émes semde gestation)
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- 2 types de manifestations neurologiques :

- Hernie de méninges et de tissu nerveux (racinegnses formant la
gueue de cheval si niveau lombo-sacré, ce quaestuation la plus
fréequente)® atteinte sensitivo-motrice des membres inférieurs
dont I'importance dépend du nombre de racines nspgatteintes
(marche anormale mais possible dans les formeséaires,
déformation des membres nécessitant des traiteraghtspédiques
complexes)

+ troubles sphinctériens(sondages vésicaad vitamfréquents)
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- Hydrocéphalie associée a une malformation complexeerveau
(malformation de Chiari type IlI) concernant priredggment la fosse

postérieure (tronc cérébral et cervelet déplace lecbas dans le canal

cervical)® déficience mentale dans un tiers des cas

(2) Malformation de Dandy-Walker
- hydrocéphalie + dilatation kystique volumineusetd(f ventricule +

hypoplasie du vermis cérébelleux

- déficience mentale fréquente alors que ataxie edetlse rare
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A : le £™ventricule est ouvert vers l'arriére pour formarkyste
B : les ventricules latéraux sont dilatés

(3) —Indéterminée
pas rare ; hydrocéphalie triventriculaire (stérséaqueduc de Sylvius) ou

quadriventriculaire (encore appelée communicante)

sténose de lI'aqueduc de Sylvius : le V4 n'est pgated
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2. Périnatale
= hémorragie intra-ventriculaire du prématuréndeveau-né prématuré adapte
moins bien la pression de perfusion cérébrale amatons de pression
artérielle :
hypotension artériell® ischémie de la substance blanche périventriculaire

(leucomalacie périventriculaire) pouvant donneu keune diplégie spastique

hypertension artériell® hémorragie intra-ventriculaire pouvant donner keu

une hydrocéphalie communicante par trouble de pésordu LCR

(arachnoidite)
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3. Postnatales

a) Tumeur de la fosse postérieure
- Hydrocéphalie par compression de I'agueduc de &ylvi
- Constituent plus de la moitié des tumeurs de l'einfjpic : 3-10 ans)
- Trois types histologiques principaux :

- Astrocytome de bas grade (gliome : tumeur d’origghale): tumeur

bénigne, guérison si exérese chirurgicale compléte

- Ependymome : se développe & partir des cellulesd§peaires du 4™

ventricule (gliome également), tumeur de maliguaéable

Cellules gliales (astrocytes A, oligodendrocytest@ellules épendymaires E)

84



- Médulloblastome : se développe a partir des callnluro-ectodermiques

peu différenciées, tumeur tres maligne nécesdgitamtaitement adjuvant
(chimiothérapie et radiothérapie) méme lorsquésection chirurgicale a

éte complete

b) Séquelles de méningite ou d’hémorragie méningée

Hydrocéphalie par arachnoidite (hydrocéphalie comoaunte)
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C. Manifestations cliniques

Dépend de I'age et de la vitesse d’installation

1. Nouveau-né et nourrisson

Résiste mieux a I’hydrocéphalie parce que les ax@ine ne sont pas soudeés :

augmentation trop rapide du périmétre cranien (oléfagrand a la naissance

Si cause anténatale)
- distension des sutures, bombement de la fontanelle
- yeux « en coucher de soleil » par compression dienw@phale

- irritabilité, vomissements
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2. Enfants et adolescents
- céphalées, nausées, vomissements, troubles dedeieoce, cedeme

papillaire au fond d’ceil si installation rapide

- macrocéphalie et déficits neurologiques insidigtuples moteurs par
atteinte pyramidale, ataxie cérébelleuse, lentdfficultés scolaires,

troubles visuels) si installation lente

D. Traitement

Chirurgical : éxerése de la tumeur si hydrocéphalrtumeur fosse postérieure,

dérivation ventriculo-péritonéale dans les autass c

E. Pronostic cognitif
- Dépend d’une part de I'hydrocéphalie (vitesse diltation, rapidité avec
laquelle elle est traitée) et d’autre part deslgsicérébrales associées
- Si hydrocéphalie isolée dérivée précocement, it peyas y avoir de
séquelles cognitives.
- Profil cognitif « classique » de I'hnydrocéphaleissibciation entre le

quotient verbal (normal) et performance (diminué)

« cocktail party syndrome » : font illusion pareurertaine logorrhée

- Complication possible apres chirurgie d’'une tunabaita fosse postérieure :

« syndrome cognitif affectif cérébelleux » : mutesphans les jours qui

87



suivent la chirurgie, suivi d’'un ensemble de trasbtognitifs (troubles
exécutifs comme la planification), langagiers (dtra@e) et
comportementaux (labilité émotionnelle, irritald)irégressant en quelques

semaines mais pouvant laisser des séquelles adong.
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VII. Les syndromes neuro-cutanés
= groupe d’affections associant signes cutanésaatfastations neurologiques
3 affections importantes :

- 2 affections héréditaires se transmettant selomatte autosomique
dominant (sclérose tubéreuse de Bourneville etafikbuomatose de type 1)

et ayant comme caractéristiques communes :
- un taux élevé de néo-mutations (nouveau cas ddamile)

- une expression clinique trés variable parmi les brematteints d’'une
méme famille
® en pratique, toujours examiner (et éventuellemggliser des examens
complémentaires) chez les parents (si 'un des@s porteur, méme

asymptomatique, risque de récurrence pour un aonfent = 50%)

- 1 affection sporadique : maladie de Sturge-Weber
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A. Sclérose tubéreuse de Bourneville

Incidence : environ 1/10000 naissances

1. Manifestations cutanées

a) Taches achromiques (> 90% des cas) :
- présentes souvent a la naissance et augmenteatrdéianau cours des

premiers mois de vie, persistent toute la vie
- peuvent ne pas se voir si peau cl@raévélées aux rayons ultra-violets

- peuvent se voir sans aucune manifestation assdé®éees nouveaux-nés

normaux)® non pathognomonique de la maladie
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b) Angiofiboromes
pathognomoniques de la maladie mais n’apparaigges cours de la

grande enfance et ne sont pas présents dans socesle

papules rosées distribuées sur les joues et agdo-géniens, ressemblent

a de l'acné

parfois tres inesthétique ; traitement local pdesilar rayon laser

91



2. Manifestations neurologiques

a) Neuropathologie

2 types de lésions cérébrales :
-« tuberes » ou hamartomes :

- malformations localisées et souvent multiples @ de cortex cérébral

(neurones anormaux, organisation du cortex anojmale

- souvent non visibles au scanner (intérét de lanagste magnétique, plus

sensible que le scanner)
- alorigine des crises d’épilepsie (crises pamiellspasmes en flexion)
- nodules sous-épendymaires :
- amas de cellules gliales faisant saillie dans édncules
- souvent calcifiée® bien visibles au scanner

- rarement : dégénérescence tumorale (gliome derhds)g
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b) Manifestations cliniques

Parfois asymptomatique (intelligence normale fgible

Epilepsie fréquente et d’apparition précoce ; calsssique de syndrome de

West (spasmes infantiles)

Déficience mentale avec parfois autisme assod&4 &es cas, degré tres

variable (déficience légere a profonde)

3. Autres manifestations

Tumeurs ou kystes rénaux, souvent asymptomatiques

Tumeur cardiaque bénigne, parfois détectées i uterégressant

spontanément

Malformation rétinienne (hamartome) visible au fahokil
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B. Neurofibromatose de type 1 (Von Recklinghausen) NF-

Incidence : environ 1/3000 naissances

1. Manifestations cutanées

a) Taches café-au-lait
- Constantes mais non pathognomonique (beaucoupndengemaux portent

une ou plusieurs taches café-au-lait)
- Présentes deés la naissance ou apparaissent audesypgemiers mois

- Doivent étre multiples dans la NF-1 (au moins 6)

b) Neurofibromes cutanés

apparaissent au cours de la deuxiéme décade

formations nodulaire résultant de I'hnypertrophidalgaine de myéline de

nerfs sous-cutanés
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2. Manifestations neurologiques

a) Neurofibromes
Peuvent se développer au niveau des racines deraehidiens et entrainer des

troubles neurologiques « périphériques » par cossjoa

b) Tumeurs

- Tumeur des voies optiques (gliome de bas gradepluk fréquente (20%)

- Tumeurs cérébrales ou médullaires diverses

c) Fonctions cognitives

- QI normal dans la plupart des cas (10% de défieienentale légere)

- Déficits instrumentaux a la fois verbaux et norbaerx entrainant des

troubles d’apprentissage scolaire tres fréquert®}5
- Déficit de perception visuo-spatiale

- Déficit d’attention et de concentration

- Déficit de langage oral et écrit (expressif et phife

- Corrélation entre importance des troubles cogratiisombre de Iésions
sous-corticales vues a la résonance magnétiqguen$de nature
indéterminée, qui disparaissent a I'adge adultquepourraient correspondre

a un trouble de la myélinisation)
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3. Autres manifestations
Nodules de Lisch : hamartomes de I'iris pathognaoues de la NF-1 mais

n'apparaissant qu’au cours de la deuxieme décade

Anomalies osseuses variées pouvant toucher lesbves et entrainer une

scoliose évolutive
Hypertension artérielle

Tumeurs diverses plus ou moins malignes (rare)
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C. Maladie de Sturge-Weber
1. Manifestations cutanées
= Angiome plan congénital

- Extension variable : au minimum le territoire d'@mation de la branche
supérieure du nerf trijumeau (nerf V) mais peutesidre a toute une

hémiface, a toute la face, et méme s’étendre aaxhei aux membres

- Incidence de I'angiome facial assez élevée (1/Z0€sances) mais seuls 5%

de ces enfants ont un syndrome de Sturge-Webeiofaagnéningé associé)
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2. Manifestations neurologiques

Liées a la présence d’'un angiome méningé recoul/memisphere cérébral du

cOté de I'angiome cutané et entrainant :

- Epilepsie souvent sévere : crises prolongées (@tatsal épileptiques),
nombreuses et réfractaires aux médicaments attipéigues

- Hémiparésie et détérioration intellectuelle prognesliée a la fois a
I'épilepsie et a un trouble de vascularisation dweau secondaire a la
présence de I'angiome méningeévolution vers I'atrophie d’'un hémisphére

cérébral avec formation de calcifications

® chirurgie de I'épilepsie (hémisphérotomie) peune @roposée chez le jeune
enfant en cas de crises d’épilepsie réfractairgsradicaments pour éviter la

dégradation neurologique

3. Manifestation ophtalmologique

= glaucome (hypertension intra-oculaire)
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VIIl. Pathologies neuro-musculaires

- Groupe de maladies caractérisé par une atteintedypériphérique

(composante motrice et/ou sensitive) ou du muscle

- Cause : mutation d'un géne dans la plupart des pas de traitement

étiologique possible a I'heure actuelle

- Eléments cliniques en faveur d’'une pathologie énigue (neuro-
musculaire) plutdt que du systeme nerveux cerddl) en présence d’un

trouble moteur chez I'enfant :

Abolition des réflexes myotatiques (exagérés figagie SNC :

syndrome pyramidal)
- Amyotrophie importante (modérée si pathologie SNC)

- Hypotonie axiale mais aussi des membres (hypotonae mais

hypertonie spastique des membres si pathologie SNC)

- Absence de manifestations associées évoquant timagize du SNC

(déficit cognitif, épilepsie)

98



- Confirmation de I'atteinte périphérique par desraalies a I'électro-
myographie (examen normal si pathologie SNC) ; eeradouloureu®

réalisé uniquement si suspicion clinique d’'une platijie périphérique

- Diagnostic de myopathie suspecté par une élévdesrenzymes
musculaires dans le sang ; biopsie musculaire stunéeessaire pour

préciser le type de myopathie
- Exemples:

- Amyotrophie spinale antérieure : dégénérescencendasneurones de la

moelle® atteinte motrice uniqguement

- Maladie de Charcot-Marie : dégénérescence des perifshériques

® atteinte motrice et sensitive

- Dystrophie musculaire de Duchenne : dégénéresamscibres

musculaire® atteinte motrice uniquement
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A. Amyotrophie spinale antérieur

Tableau clinique de gravité variable :

Forme grave du nouveau-né ou du nourrisson : hppoxtréme, membres
peu mobiles, bonne interaction visuelle (SNC norpaléces précoce par

insuffisance respiratoires (muscles intercostaux)

Forme peu grave du grand enfant : acquisition aedeche non retardée
mais marche anormale, dandinante (atteinte prornealtrainant des
difficultés pour courir ou monter les escaliers)ade peu évolutive (le

déficit peut se stabiliser mais ne régresse pas)

Maladie autosomique récessive (parents normauagndistic génétique

possible
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B. Maladie de Charcot-Marie

Atteinte au niveau de I'axone (forme axonale, w@éede conduction
nerveuse normale) ou de la gaine de myéline (fatémayélinisante, vitesse

de conduction diminuée)

Acquisition de la marche non retardée puis apparit’un trouble de la

marche lié a un déficit sensitivo-moteur distab@s creux caractéristiques)
Déficit peu sévere et peu évolutif (espérance deermale)

Transmission autosomique dominante
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C. Dystrophie musculaire de Duchenne

Tableau clinique :
- Début entre 3 et 6 ans
- Trouble de la marche lié a une faiblesse proxirtraErche dandinante)

- Maladie évolutive : le tableau s’aggrave et I'atteis’étend a I'ensemble
de la musculatur® perte de la marche vers I'age de 10 ans, faibdsse

bras, décés vers I'age de 20 ans par insuffisasg@ratoire
- Entreprise également du myocarde avec parfoisfisante cardiague

- Retard mental modéré fréquent (exception pour atigofogie neuro-

musculaire !), atteinte surtout du quotient verbal

Il existe une forme moins sévere de la maladier{ptype Becker) ou la

marche est possible jusqu’a 'age adulte et I'empez de vie plus prolongée

Forme de myopathie lié a un manque de dystroplpireegine codée par un
gene situé sur le chromosome®Xn’atteint que les garcons, mére porteuse

de la maladie mais asymptomatique)

Diagnostic génétique possible ; intérét de la bepaisculaire pour

différencier précocement le phénotype Duchennehdmqtype Becker
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IX. Les maladies métaboliques et hérédo-dégénératives

- Groupe de maladies d’origine génétique : mutation géne
® protéine anormale
® symptomatologie clinique dépendant de la fonctiercette protéine ; la
plupart de ces protéines sont des enzymes, c'dsedju’elles interviennent
dans le métabolisme (transformations successiwsshrétieres organiques
(glucides, lipides, protéines) depuis leur ingesfissqu’a leur élimination

par les selles ou les urines

- Manifestations cliniques trés variables, premigragémes peuvent

apparaitre a n'importe quel 4@e quand y penser ?

- Reégression neurologique, perte des acquis apregartale de
développement psychomoteur normale (accumulaticsubdstances
toxiques pour le cerveau : maladie de surchaggeljfférence avec IMC

ou trouble développemental des fonctions cognitives

- Affection neurologique inexpliquée (« screening etabolique realisé
systématiquement en présence de tout tableau deedée mentale

d’origine inconnue)

- Affection associant des troubles neurologiquesestttbubles extra-

neurologique (ex. Trouble cardiaque, hépatiquelairay ...)
- Consanguinité des parents ou cas semblable darsgrie f
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A. Trouble du métabolisme des acides aminés et acuiganiques

Se manifestent souvent par des tableaux aigusrerdpééonatale
(hypotonie, convulsions, coma) mais peuvent padoisner un tableau de
retard mental isolé (ex. Phénylcétonurie, fait jalol’'un dépistage

systématique a la naissance)

Traitement parfois possible par un régime : éVdsraliments contenant les

acides aminés pour lesquels le métabolisme eséalté
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B. Maladies lysosomiales
Dues a une anomalie d’'une enzyme intervenant @amégradation intra-
lysosomiale de macro-molécul®s accumulation de ces molécules
(sphingolipides, mucopolysaccharides, oligosacdeatiglycogene) dans les
lysosomes des neurones et parfois de cellulesrd&atissus, aboutissant a la

mort cellulaire® atteinte motrice et des fonctions cognitives

Exemples de sphingolipidoses :

- Maladie de Tay-Sachs : régression psychomotrice Rége de 6 mois,
évolution vers état grabataire et déces vers 35 @icthe « rouge cerise » au

fond d’oeill

- Leucodystrophie métachromatique : perte de la neavelns 'age de 15-18
mois : syndrome pyramidal par démyélinisation deulastance blanche (=
leucodystrophie) et par démyeélinisation des negffppériques (neuropathie
avec abolition des réflexes) ; évolution vers gtabataire et déces
® différences avec diplégie spastique (IMC) : paiba évolutive,

abolition des réflexes par atteinte du nerf associé
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Intérét de I'IRM pour le diagnostic des leucodysgti@s : plages hypersignal

anormales dans la SB périventriculaire

C. Maladies peroxysomales

- Les peroxysomes interviennent dans le métabolisaedides gras a trés

longues chaines

- Exemple : Adrénoleucodystrophie, due a un déficihe enzyme
peroxysomale codée sur le chromosome X
Maladie n’atteignant que les garcons et débutamst &@ns par des
difficultés intellectuelles ; évolution vers demensyndrome pyramidal et

cérébelleux, cécité, état grabataire et déces
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D. Maladies mitochondriales

Mitochondrie = « poumon » de la cellule ; permgbiaduction d’énergie au

niveau cellulaire (ATP)
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Manifestations cliniques variées et pouvant apparaitout age :

- Retard psychomoteur, retard mental

- Epilepsie

- Accident vasculaire cérébral

- Troubles pyramidaux et extra-pyramidaux (dystonie)

- Troubles visuels (rétinopathie, atrophie optiquejeel’oculomotricité
- Surdité

- Troubles non neurologiques (troubles de conduaadiaque,

insuffisance rénale ou hépatique)

Examen de laboratoire orientant vers le diagnostiévation de I'acide

lactique

Pronostic tres variable mais généralement non &olermaladies
évolutives) ; traitements proposés mais dont Beffité n'a que rarement été

démontrée
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E. Autres
1. Maladie de Wilson
Trouble du métabolisme du cuivre

Maladie autosomique récessive rare mais traitadoleip chélateur du cuivre

empéchant son absorption digestive
Age de debut tres variable (petite enfance jusgeeadulte)
Deux types de manifestations cliniques :

- Hépatiques : insuffisance hépatique évoluant \&ecérthose et qui sont

généralement les premiers signes de la maladie

- Neurologiques (plus tardifs) : dysarthrie, déteximn intellectuelle,
troubles psychiatriques, mouvements anormaux (tiesmdnts, dystonie),
rigidité

Anomalie oculaire caractéristique : anneau verlagornée (de Kayser-

Fleischer)

Diagnostic confirmé par 'augmentation de I'exapéturinaire de cuivre et

la diminution de céruloplasmine dans le sang
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2. Chorée de Huntington
Maladie autosomique dominante se révélant le mglugent a 'age adulte

mais pouvant débuter dans I'adolescence

Diagnostic génétique possible mais pas de traitepwssible® probleme
éthique difficile si un parent porteur de la madadiais encore

asymptomatique veut savoir s'’il est atteint

Clinique : début par des mouvements anormaux (ef@tune rigidité,

évolution ensuite vers une démence et un état iaba

3. Maladie de Friedreich

Maladie autosomique récessive, diagnostic génépagssible
Début vers 5-15 ans :
- Atteinte cérébelleuse : ataxie, dysmétrie, dysirthr

- Atteinte médullaire : perte de sensibilité profonamyotrophie avec

pieds creux, abolition des réflexes myotatiques
- Atteinte cardiaque

Affection lentement évolutive vers la perte de larahe
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X. Les céphalées

- Motif trés fréquent de consultations (plus de 5086 enfants se plaignent un

jour de céphalées

- Importance de I'anamnese :

caractere aigu (récentes) ou chronique (depuisisemau mois)

- si chronique, intermittente ou continue ; intenstble ou croissante ;

horaire particulier

- symptdmes associés : hausées et vomissements, tieubles visuels,

troubles de I'équilibre, altération de I'état densoience

- céphalées « psychogénes » ou « de tension »: didgaexclusion ;

anamnese dirigée alors vers situation familialelasité,...
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A. Céphalées aigués en contexte fébrile

1. Infection de la sphére ORL

Sinusite, otite, pharyngite ; diagnostic a I'exan@RL

2. Méningite

- signes associés : vomissements, raideur de nuque

- 2 types : virale et bactérienf@e diagnostic différentiel par analyse du

liquide céphalo-rachidien (LCR) réalisée par parctombaire

a) Meéningite virale

infection bénigne (pas de séquelle, pas de trait®me

b) Méningite bactérienne
- urgence médicale : évolution vers le coma et |@sléctraitement

antibiotique non instauré rapidement

- seéguelles dans 10-20 % des cas : surdité (inflarmamede la cochlée),
déficits neurologiques focaux (ex. hémiplégie)|egsie, troubles cognitifs
(accident vasculaire cérébral lié a une vasculitenort neuronale liée a la

libération d’acides aminés excito-toxiques)
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- germes les plus fréquents : Haemophilus Influefzaecin efficace) et
Méningocoque (vaccination systématique proposés neprotege pas
contre tous les sérotypes, traitement antibiotgpophylactique de
I'entourage, complications extra-neurologiques fibssn cas de
méningococcemie : nécrose cutanées ou des extsémdit@ssitant des

amputations, complications liées a I'état de choc)

3. Encéphalite
- signes associés : vomissements, convulsions, gsuli comportement,

hallucinations, altération de la conscience

- agent le plus fréquent = Herpes Simplex : virusrpeguel il existe un
traitement efficace (acyclovir, ZovirBx® importance d’'un diagnostic

précoce qui peut étre fait par analyse du LCR

- Encéphalite herpétique atteint préférentiellemendbe temporal mais peut
toucher également d’autres structures cérébrales
® séquelles possibles : épilepsie, troubles de aagiré, syndrome de
Kluver-Bucy (perte de reconnaissance visuelle dgst® hypersexualité,
apathie), troubles cognitifs plus massifs pouvamidciire a un tableau de

retard mental ou d’autisme
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B. Céphalées liées a une hypertension intracranienne

- céphalées aigués non fébriles ou chroniques dsittenroissante, a
recrudescence matinales, souvent associées a messements et a un

cedeme papillaire au fond d’ceil
- cause de I'hypertension intracranienne

- tumeur cérébrale : par hydrocéphalie (tumeur dedse postérieure) ou

effet de masse propre
- hydrocéphalie non liée a une tumeur cérébrale awant)

- anomalie du retour veineux cérébral (thrombosesaess veineux se

jetant dans les veines jugulaires)

- inconnue : « syndrome d’hypertension intracranidvgr@gne » : tous les
signes sont présent mais I'imagerie cérébrale@shale et la pression du
LCR est trop élevée ; mécanisme mal compris (aggoniavec prise de
médicaments et notamment d’antibiotiques dansiosrtas) mais
pronostic excellent (traitement par retrait de LIGFR de la ponction

lombaire)

® en pratique, toujours commencer par une imageérngbcale, PL a ne

pratiquer que si imagerie normale
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C. Les migraines

constitue avec les céphalées « de tension » |& ¢aydus fréquente de

céphalées chez I'enfant d’age scolaire (rare dvanis)

caractéristique essentielle : céphalgaoxystiques récurrente@ntervalle

libre entre épisodes de céphalées d’'une duréealgups heures)
autres caracteristiques fréquentes mais pas odligat

- histoire familiale

- nauseées, vomissements, photophobie, intoléranbeu#u

- caractere pulsatile

- latéralisation : céphalées hémicraniennes ou pbiiaires

- diplopie par atteinte du nerf oculomoteur commuig(aine

ophtalmoplégique)

- circonstances favorisantes (manque de sommesstegort physique,

période prémenstruelle, prise de certains aliments,

- aura = phénomene qui précede les céphalées (13R80as) mais fait
déja partie de la crise de migraine : le plus sotivisuel (scotome
scintillant pouvant évoluer vers une hémianopsiajsmeut constituer en
n'importe quel trouble neurologique focal (aphaki&niparésie,

hémiparesthésie, vertiges)
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physiopathologie : I'aura est lié a une phase deaanstriction artérielle qui

précede une phase de vasodilatation responsaldecdphalée
cause des ces modifications vasculaires inconnue

diagnostic clinique (examens complémentaires tousiaux sauf 'EEG qui

peut parfois montrer des anomalies latéralisées)
traitement :
- eéviter d'éventuels facteurs déclenchant

- traitement de la crise : antalgiques, anti-émégqepos (enfant souvent
asymptomatiques au réveil), éventuellement médintsmmus
spécifiques a prendre au moment de 'aura pouehatphase de

vasodilatation

- traitement de fond (prophylaxie) : peu efficace
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D. Céphalées « de tension »

céphalées souvent chroniques, peu intenses etreamfestations digestives
symptomatologie trés variable d’un enfant a l'autre
facteurs psycho-affectifs souvent présents (sdélasituation familiale)

diagnostic d’exclusion

E. Autres causes

Céphalées liées a un abus d’antalgiques (cerdieuic

Trouble de réfraction visuel (céphalées surtouirede journée)

Troubles généraux : hypertension artérielle, angimseiffisance rénale,...
Apnées obstructives pendant le sommeil (céphaldfasigue matinales)

Aprés commotion cérébrale : céphalées peuvent duedgues jours,

rarement quelques semaines ; traitement par lesrepo
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Xl. Le déficit d’attention — concentration et troublesassociés

Importance du probléme : prévalence de 'ADHD (dadlaisattention deficit
hyperactivity disordergstimée entre 3 et 10% chez les enfants d’ageiszola

(avec une proportion garcon/fille d’environ 4/1

A. Définitions (DSM-1V)

1. Criteres d’inclusion
Trouble de I'attention débutant avant 'age de §, @ersistant pendant au moins
6 mois et éventuellement associé a une impulstiténe hyperactivité

(ADD2H) :

- Inattention : incapable de se concentrer si n‘astgqans une atmospheére
calme, ne peut travailler et réclame une aide iddelle, fréquemment
distrait, répéete les questions, oublie les détaddjnit pas ce qu’il a

commenceé

- Impulsivité : perturbe la classe en se levant dehs#se ou en faisant du

bruit, n'attend pas son tour, interrompt les autres

- Hyperactivité (hyperkinésie) : sans cesse en moewngngrimpe sur tout,

enfant remuant, incapable de rester assis
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2. Criteres d’exclusion

- Surdité

- Retard mental, autisme ou autre encéphalopathoeiass

- Trouble mental (trouble de 'humeur, dépressionxje&tg)

- Absences épileptiques (peuvent en imposer pourouible d’attention)

Remarque Il s’agit de critéres d’exclusion pour parler d ADH« pure » ;
cependant, toutes les caractéristiques comportatesrd’ ADHD peuvent se
retrouver chez des patients présentant retard mantesme, eépilepsie ou autre

trouble mental

3. Le syndrome de Gilles de la Tourette
- caractéristigue essentielle = tics : mouvementlontaires, simples ou
complexes, aiséement reproductible et dont le ggat avoir un contrble

volontaire pendant une breve période

- dans ce syndrome, les tics sont multiples, fludsiéans I'espace et le
temps 1), incluent des tics vocaux, débutent avage de 15 ans et

persistent pendant au moins 1 an ; de méme, ADBsiftéquent

- Histoire familiale de tics ou d’ADDH tres fréquente
® Théorie actuelle averlapentre ADDH, tics simples, comportement

obsessionnel/compulsif et syndrome de Gilles delarette
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B. Diagnostic

- Clinique uniquement

- Importance d’une évaluation psychologique et logiagée complete (Ql,
langage, mémoire, organisation spatio-temporetiention, acquis

pédagogiques, aspects affectifs) dans le but de :

- Dépister des troubles affectifs ou des troublepgtantissage scolaire

freguemment associés (ex. dyslexie — dysorthogeaphi

- Evaluer le trouble par des tests évaluant I'atbendt les fonctions

exécutives

Systeme exécutihis en jeu lors de situation nouvelles, non roeta
(planification et prise de décision, correctioredéurs, séquences d 'actions

nouvelles, dangereuses ou difficiles, inhibitioluge réponse prédominante)

Modéle du systeme attentionnel de supervision (8&8Jorman et Shallice
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Exemple de tests

Test de performance contin(mesure de | 'attention soutenue) : sujet voit
défiler une série de lettre et doit pousser susauton des qu il voit un X qui

suit un A

A HXBAXT CEXADTLTFAX,B

i i

Test de Stroofmesure de la capacité d’inhibition d 'une répomsiominante)

situation d’interférencebleu® sujet doit dire rouge

C. Etiologie

- Inconnue

- Importance de facteurs génétiques : histoire familirequente, bonne

concordance chez les jumeaux monozygotes

- Lésion cérébrale « a minimamifiimal brain damagecomme un
traumatisme cranien ou un incident obstétricagotle ancienne

actuellement abandonnée

D. Traitement

Souvent multi-disciplinair® importance d’'une évaluation compléte

- Psychothérapie, psychomaotricité relationnelle, foahie en fonction des

besoins
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- Médicament : méthylphénidate (dérivé d’amphétamine)

- Agit en inhibant le recaptage pré-synaptique deadope et donc en

augmentant la concentration de dopamine dans la $gmaptique

Inhibition du DA transporter par le méthylphénidadel’origine de I'’hypothese

dopaminergique de 'ADHD : déplétion de DA dansuveies striato-frontales

efficace sur le trouble de I'attention mais pewgsaameliorer

I’hyperactivité si celle-ci est secondaire au tileutiattention

- pas d’accoutumance ni de dépendance (traitemehEpelarrété sans

probleme par exemple en période de vacances)

- effet rapidement visible mais peu prolongé aprésprise (besoin

souvent d’'une prise le matin et le midi)

- effets secondaires peu fréquents: perte de poalgyles

d’endormissement, troubles du comportement
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E. Evolution a long terme

- L’ADHD a tendance a s’atténuer avec I'age (surttnyiperactivité et
'impulsivité), mais un trouble de I'attention p&te a 'age adulte dans

environ 60% des cas.

- Evolution des tics trés comparable : souvent amatlimn, voire guérison a

'age adulte.
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