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Objectifs du cours

- Démarche « médicale »

- Diagnostic

- Où se situe le « problème » (la lésion)?

- Quel en est la cause?

- Pronostic

- Traitement

- Diagnostic:

- Anamnèse

- Examen physique

- Eventuellement examens complémentaires

- Causes des maladies

- Génétique : En quoi une mutation d ’un gène affecte-t-elle le

fonctionnement d ’un organe?

- Environnementale

Infection, tumeur, traumatisme, asphyxie,…

- Inconnue

Hypothèses: génétique et/ou environnement

Interactions génétique/environnement fréquentes

Ex. Prédisposition génétique pour avoir une tumeur, faire une infection,...
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I. Développement du système nerveux central à la période fœtale et

postnatale

A. Prolifération cellulaire (8 – 20 semaines de gestation)

- prolifération neuronale : à partir de l’épendyme du ventricule embryonnaire

- prolifération gliale : disposition radiaire

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

A partir de la zone épendymaire, le long des fibres gliales radiaires qui leur

servent de guides ®  formation de la plaque corticale (aspect lisse de la surface

du cortex à mi-gestation)

A : exemple de migration anormale : lissencéphalie
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C. Organisation laminaire du cortex, gyration et sillons

Au cours de la deuxième moitié de gestation
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Perturbations des processus de prolifération cellulaire, migration neuronale et

gyration à l’origine de malformations du cortex cérébral :

- Causes :

- Génétique (ex lissencéphalie : cortex garde un aspect lisse)

- Environnemental (ex. polymicrogyrie : circonvolutions trop petites

et trop nombreuses, cause souvent inconnue mais cause

environnementale suspectée parce que observations rapportées

suite à une infection materno-fœtale à cytomégalovirus ou à une

hypoperfusion cérébrale du fœtus)

- Inconnue

- Tableau clinique dépend de l’étendue de la malformation :

- Malformation localisée (ex. Dysplasie corticale focale): épilepsie,

troubles cognitifs éventuellement absent ou peu sévères

- Malformation intéressant l’ensemble du cortex (ex.

lissencéphalie) : retard mental profond, quadriplégie spastique,

épilepsie sévère
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- Diagnostic possible par imagerie cérébrale par résonance

magnétique (IRM)

cerveau normal

polymicrogyrie périsylvienne bilatérale : les régions périsylviennes

sont une localisation fréquente de polymicrogyrie ; le tableau clinique

est celui d’un syndrome pseudobulbaire (voir plus loin)
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lissencéphalie où il y a formation de gyri en nombre insuffisant ;

chaque gyrus est trop large. La forme la plus sévère est l’agyrie

(absence de toute gyration) et forme moins sévère est la pachygyrie.

dysplasie corticale focale : le trouble de gyration n’intéresse que la

région pariétale droite
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D. Développement synaptique

surtout postnatal (2 premières années)

              Nouveau-né                                      Enfant de 6 ans
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E. Programme de mort cellulaire et élimination sélective des

prolongements et synapses

- Événement postnatal (surtout premiers mois)

- Concerne environ la moitié des neurones

- Permet l’affinement du système des connexions synaptiques en favorisant les

connexions les plus adaptées à la fonction et en éliminant les autres

= stabilisation sélective, phénomène qui illustre l’importance de l’influence

environnementale et le potentiel de plasticité cérébrale maximale à cet âge
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Exemple de plasticité : le langage

- pas de spécialisation hémisphérique chez le nouveau-né ®  si lésion

hémisphérique anténatale ou post-natale précoce, pas d’aphasie (hémisphère

dominant sera l’hémisphère sain)

- meilleure capacité de récupération d’une aphasie après lésion de

l’hémisphère dominant chez l’enfant par rapport à l’adulte

F. Myélinisation

- Essentiel pour la vitesse de conduction de l’influx nerveux

- Phénomène dynamique qui ne se fait pas au même moment pour toutes les

structures cérébrales et se poursuit dans certaines régions jusqu’à l’âge adulte
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II.  Les étapes du développement psychomoteur normal dans la petite

enfance

A.  La fonction motrice

1. Organisation schématique de la motricité
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- Système moteur supérieur issu du cortex des hémisphères cérébraux :

Voie cortico-spinale (faisceau pyramidal) : Aire motrice primaire (FA) -

corona radiata - capsule interne - tronc cérébral avec décussation - pyramides

bulbaires- partie latérale moelle

= voie de la motricité volontaire

Modulation par :

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

rôle dans initiation et programmation du mouvement

- afférences sensorielles via les cortex associatifs frontaux et pariétaux

- Système moteur inférieur issu du tronc cérébral

Faisceaux tecto-spinal (tubercule quadrijumeau supérieur), réticulo-spinal

(formation réticulée) et vestibulo-spinale (noyaux vestibulaires)

= voies sous-cortico-spinales, responsables de la motricité archaïque

(maintien de la posture, contractions musculaires réflexes)

- Système périphérique : Motoneurone (corne antérieur de la moelle) - fibre

musculaire

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

- Système moteur inférieur : myélinisation précoce (entre 24 et 34 semaines de

gestation) et ascendante (vers le tronc cérébral)

- Système moteur supérieur : myélinisation tardive (entre 32 semaines de

gestation et l’âge de 2 ans) et descendante (vers la moelle épinière)

��� �  Motricité archaïque, réflexe chez le nouveau-né prématuré, puis prise de

pouvoir progressive par le système supérieur (phase de transition T entre 33

semaines de gestation et 3 mois post-terme)
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3. Représentation fonctionnelle de la commande du mouvement



16

4. Les étapes du développement moteur

a) Nouveau-né à terme 

- motricité spontanée : mouvements complexes, harmonieux, asymétriques et

asynchrones des 4 membres

- ouverture complète des mains

- réflexes primitifs : grasping, marche automatique, réflexe tonique

asymétrique 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 premières années de vie

- Atténuation de l’hypertonie au cours de la première année, disparition des

réflexes archaïques avant 3 mois

- Motricité grossière : tenue de tête ( avant 2 mois), soulève la tête et les

épaules (3 mois), s’appuie sur les avant-bras (4 mois), tient assis avec dos

rond et appui avant sur les mains (6 mois), se met assis seul dos droit (8

mois), se met debout et rampe (9 mois), marche (12-15 mois), court (18-24

mois), saute, roule en tricycle (3 ans)

retard de marche = marche non acquise à l’âge de 18 mois
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- Motricité fine : garde un objet placé dans sa main (3 mois), regarde ses mains

(4 mois), préhension volontaire globale (5 mois), porte les objets à la bouche et

les passe d’une main à l’autre (6 mois), opposition pouce et autre doigts (7

mois), pince pouce - index (9 mois), empilement de 3 cubes (18 mois)
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B. L’interaction sociale

- Nouveau-né à terme : fixation et poursuite oculaire pour objet placé à 30

centimètres, préférence visuelle pour visages humains, mimique faciale à une

stimulation sonore intense

- Sourire social (2 mois), rire aux éclats (4 mois), répond à son nom, à un

ordre simple accompagné d’un geste comme « au revoir » (9 mois), joue

avec une balle (1 an)

- A l’âge de 18 mois : manifeste son intérêt (montre du doigt), fait semblant

(jeu de dînette), marque par le regard une attention conjointe à celle de

l’adulte (regarde…)
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C. Le langage

- 3 mois :gazouillis - voyelles

- 6 mois :babillage - consonnes

- 11 mois : premier mot avec signification autre que papa, maman

- 14 mois : vocabulaire de 3 mots

- 16 mois : 4 à 6 mots, obéit à un ordre simple non accompagné de geste

- 18 mois : jargon avec mots compréhensible, montre 5 parties du corps

- 21 mois : associe 2 mots, désigne 2 images sur une planche de 4

- 24 mois : 50 mots, répond à un ordre double, utilise le « je »

- 30 mois : utilise les pronoms de façon appropriée, comprend le concept

« un »

retard de langage : pas de mot à 18 mois, pas de phrase à 30 mois
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Les troubles du développement dans la petite enfance

Démarche diagnostique : localisation anatomique, détermination de la cause

1. Anamnèse

1. Quels aspects du développement sont impliqués ?

moteur, interaction social, langage, global

2. Quel est le profil évolutif ?

Evolution d’emblée retardée avec progrès constants (variante de la normale ?)

Apparition d’un trouble mais avec progrès constants ®  pathologie

développementale

Arrêt ou régression (perte des acquis) ®  pathologie acquise

2. Examen neurologique

Prise du périmètre crânien

Interaction générale avec l’examinateur, langage

Examen des nerfs crâniens

Examen du tonus axial et périphérique, évaluation de la force musculaire, aspect

des masses musculaires, prise des réflexes myotatiques

Examen de la marche, de la coordination, de la sensibilité
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III.  L’infirmité motrice d’origine cérébrale

A. Définition

Syndrome associant trouble de la posture et trouble du mouvement, résultant

d’une lésion cérébrale non évolutive survenue sur un cerveau en voie de

développement

�  Grande hétérogénéité clinique :

- Causes variées : ischémie = cause la plus fréquente mais autres causes

possibles (malformation, traumatisme, hypoglycémie, état de mal épileptique)

- Moment d’installation variable (période anténatale, périnatale ou

postnatale arbitrairement limitée à l’âge de 2 ans)

- Lésions d’étendue variable et touchant les voies de la commande

motrice à des endroits variables, donc plusieurs types de tableaux cliniques et

handicaps associés fréquents (déficits sensoriels, déficits cognitifs, épilepsie)

- Tableau clinique évolutif avec l’âge même si la cause est non évolutive

(cerveau en développement)
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B. Formes cliniques

1. La diplégie spastique

a) Définition

Atteinte de la voie motrice supérieure (voie pyramidale) entraînant une

spasticité touchant les 4 membres mais prédominant aux membres inférieurs

b) Cause habituelle = ischémie cérébrale

Zones cérébrales sensible à une hypoperfusion dépendent du développement de

la vascularisation cérébrale et des réseaux d’anastomoses entre les territoires

vasculaires :

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

leucomalacie périventriculaire

Nouveau-né à terme : zone sensible est cortico-sous-corticale dans les

régions parasagittales
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leucomalacie périventriculaire du prématuré

a : forme sévère avec formation de kystes dans la SB périventriculaire

b : forme moins sévère : amincissement de la SB périventriculaire dans les

régions postérieures avec élargissement des ventricules

c) Evolution du tableau clinique

- Avant l’âge de 4 mois : signes absents ou non spécifiques : interaction

visuelle peu soutenue, hypotonie axiale (déficit des fléchisseurs du cou,

prédominance des extenseurs du cou)

- 4 à 8 mois : la « spasticité physiologique » du nourrisson ne disparaît pas

- 8 à 12 mois : installation de signes spécifiques : hypertonie spastique des

muscles adducteurs des cuisses (signe du ciseau), ischio-jambiers (angle

poplité refermé), et triceps suraux (pieds en équin) avec exagération des

réflexes myotatiques (syndrome pyramidal); station assise non acquise
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- marche acquise tardivement (2-4 ans) dans les formes modérées (marche

anormale, sur la pointe des pieds ou en triple flexion) ou non acquise dans

les formes sévères

- Signes associés :

atteinte limitée à la région périventriculaire : intelligence normale

atteinte étendue au cortex cérébral : troubles cognitifs et épilepsie

fréquents

2. La quadriplégie spastique

a) Définition

- Atteinte proportionnelle des 4 membres

- Lésions cérébrales étendues, déficits associés très fréquents ®  forme la plus

sévère d’IMC (handicap moteur et mental souvent important)

b) Causes

(1) Anténatales

- Ischémie cérébrale étendue (encéphalomalacie multi-kystique)

- Malformation cérébrale étendue d’origine génétique (ex. lissencéphalie)
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encéphalomalacie multikystique

- Infection materno-foetale

exemples : infection à cytomégalovirus (CMV), toxoplasmose congénitale:

atteinte neurologique grave (5 à 10% des cas) si survient tôt dans la

grossesse (quadriplégie spastique, surdité (CMV), malvoyance par atteinte

rétinienne, déficience mentale et épilepsie)

(2) Périnatales

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

- Infection virale ou bactérienne :

- Méningite bactérienne

- virus herpès type 2 (encéphalite herpétique)

- Traumatisme crânien sévère : enfants secoués

c) Présentation clinique

- Lésions cérébrales étendues ®  handicap moteur sévère et déficits associés

très fréquents (retard mental souvent important, épilepsie)

- L’atteinte proportionnelle des 4 membres s’accompagne souvent d’une

atteinte de la motricité bucco-linguo-faciale : il s’agit du syndrome pseudo-

bulbaire qui associe dysarthrie parétique, dysphagie, limitation des

mouvements de la langue et parésie faciale avec dissociation automatico-

volontaire.

- Dans de rares cas, le syndrome pseudo-bulbaire est isolé ou prédomine

nettement par rapport à l’atteinte des membres ®

- À ne pas confondre avec un syndrome bulbaire (atteinte des derniers nerfs

crâniens au niveau du bulbe rachidien par exemple par une tumeur) ou à

une atteinte de la musculature bucco-linguo-faciale dans le cadre d’une

myopathie ; dans ces 2 dernières situations, les muscles sont atrophiés
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alors qu’ils ne le sont pas en cas de syndrome pseudo-bulbaire

- Rechercher à l’IRM des lésions des régions périsylviennes bilatérales,

souvent d’origine anténatale (trouble de gyration de type polymicrogyrie)

si lésions périsylviennes bilatérales : syndrome pseudo-bulbaire

si lésions plus étendues : quadriplégie + syndrome pseudo-bulbaire
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3. L’hémiplégie spastique

a) Définition

Atteinte pyramidale unilatérale mais prédominant à un membre (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’évènement particulier pendant

la grossesse)

- Deux types d’atteinte à l’imagerie cérébrale : kyste porencéphalique

secondaire thrombose de l’artère cérébrale moyenne (atteinte cortico-

sous-corticale étendue), et lésions ischémiques périventriculaires

unilatérales (atteinte sous-corticale uniquement)

- Beaucoup plus rares :

- trouble de la gyration d’un hémisphère (hémimégalencéphalie)

- maladie de Sturge-Weber (syndrome neuro-cutané, voir plus loin)
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- 

- 

formation du kyste porencéphalique
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hémimégalencéphalie

(2) Périnatales

Asphyxie périnatale conduisant à des lésions ischémiques unilatérales

(3) Post-natale

- AVC dans un territoire cérébral moyen

- évènement rare chez le nourrisson

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

embolie secondaire à une cardiopathie congénitale

- séquelle d’état de mal épileptique latéralisé à un hémicorps
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c) Tableau clinique de l’hémiplégie congénitale

- Asymptomatique jusqu’à l’âge de 4-5 mois

- Premier signe = absence de préhension volontaire d’un côté

- Atteinte du membre inférieure plus modérée et plus tardive, hypertonie

spastique n’empêchant pas l’acquisition de la marche (âge normal ou

légèrement retardée)

- A la phase d’état : peu d’utilisation du membre supérieur (négligence),

préhension impossible (poing constamment fermé) ou globale, mouvements

en miroir lors des essais de mouvements des doigts, marche avec avant-bras

en flexion - pronation, diminution du ballant, fauchage et prise d’appui sur la

pointe du pied (faiblesse prédominant pour l’extension du pied),

hyperréflexie myotatique et signe de Babinski

- Amyotrophie des extrémités des membres atteints avec la croissance

- Troubles cognitifs dépendent principalement de la localisation de la lésion

(atteinte corticale) et de la présence d’une épilepsie associée (30-40%) mais

pas de la latéralité de la lésion : retard de langage, débilité mentale (30%),

déficits mnésiques (matériel verbal surtout)



38

4. Formes dyskinétiques

- Par atteinte des noyaux gris

- Prise de posture anormale avec rigidité (dystonie) et mouvements anormaux

mêlant des mouvements lents (athétose) et des mouvements rapides et

asynchrones (chorée)

- Souvent associé à une hypotonie axiale majeure (marche souvent non

acquise) et une dysarthrie et dysphagie majeures par atteinte de la

musculature faciale et pharyngo-laryngée

- Testing du QI difficile à réaliser mais intelligence peut être préservée

5. Formes ataxiques

- Atteinte cérébelleuse d’origine souvent génétique (atrophie cérébelleuse)

- Syndrome cérébelleux statique (instabilité du tronc, ataxie lors de

l’acquisition de la marche qui est retardée) et cinétique (dysmétrie)

- Troubles cognitifs associés très fréquents (retard de langage ou retard mental

dans plus de 50% des cas) ®  rôle du cervelet dans les apprentissages et les

fonctions cognitives ?
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C. Traitement

- Kinésithérapie, traitements orthopédiques (orthèse, chirurgie, médicaments

anti-spastiques, injections locales de toxine botulique) pour lutter contre la

spasticité et les anomalies de posture

- Prise en charge par équipes multidisciplinaires (neuropédiatre, orthopédiste,

ophtalmologue, ORL, gastro-entérologue, kinésithérapeute, logopède,

psychologue, ergothérapeute) en cas de troubles associés)
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IV.  Les retards de langage

Définition opérationnelle : pas de mot à 18 mois, pas de phrase à 30 mois

Diagnostics différentiels :

- Surdité

- Retard de langage simple (influence génétique et/ou environnementale)

- Dysarthrie congénitale (ex syndrome pseudo-bulbaire)

- Dysphasie développementale

- Aphasie d’installation précoce

- Autisme

- Déficience mentale

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

faire ce diagnostic différentiel
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A. La dysphasie développementale

1. Définition

Déficit sévère et durable du développement du langage oral en l'absence

d'une surdité, d'une paralysie des muscles effecteurs, d'un retard mental, d'un

trouble de la communication ou de la personnalité, et d'une carence

environnementale sévère.

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

- Trouble phonologique expressif pur (rare)

- Syndrome phonologico-syntaxique (situation la plus fréquente) : Trouble

mixte mais moins marqué sur le versant compréhension que sur le versant

expression, portant sur la phonologie et la syntaxe (discours télégraphique,

éventuellement gestuel, avec désir de communiquer)

- Syndrome sémantico-pragmatique : difficulté dans la compréhension du

discours d’autrui, paraphasies sémantiques fréquentes

3. Causes et hypothèses physiopathologiques

- Cause le plus souvent indéterminée, nombreuses hypothèses

- Pour le syndrome phonologico-syntaxique, hypothèse commune avec la

dyslexie phonologique : dysfonctionnement des structures impliquées dans la

boucle phonologique de la mémoire auditivo-verbale à court terme (mémoire
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de travail) 

Arguments en faveur de cette hypothèse :

- Neuropathologie : dysgénésies cortex périsylvien G (rares observations, pas

d’anomalie structurelle à l’IRM chez les patients investigués)

- Imagerie fonctionnelle : absence d’activation cortex pariéto-temporal G lors

d’une tâche de discrimination phonémique

Entrée auditive

Entrée visuelle Recodage phonologique

STOCK PHONOLOGIQUE
Gyrus supra-marginal G

Récapitulation
phonologique
Aire de Broca
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4. Traitement

- Rééducation logopédique (intérêt des approches non verbales)

- Médicaments anti-épileptiques si épilepsie associée ou syndrome de Landau-

Kleffner

- Peut nécessiter un enseignement spécialisé (classes de langage)

B. Aphasie d’installation précoce

Trouble du langage acquis mais diagnostic différentiel avec dysphasie difficile

si installation précoce ; Causes:

1. Lésion acquise de l’hémisphère dominant

- Causes identiques à celles de l’adulte :

- AVC sylvien (artère cérébrale moyenne) touchant soit l’aire de Broca

dans la région fronto-basale (hémiplégie associée) soit l’aire de Wernicke

dans la région temporale près du carrefour avec les lobes pariétal et

occipital (hémianopsie homonyme associée)

- tumeur, traumatisme, … atteignant l’aire de Broca ou Wernicke

- Facultés de récupération meilleures que chez l’adulte
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2. Syndrome de Landau-Kleffner

- Propre à l’enfant (début 3-8 ans)

- Aphasie acquise de type agnosie auditive phonologique (absence de

décodage des phonèmes, l’enfant semble sourd mais réagit cependant à des

stimuli auditifs non verbaux)

- EEG: décharges épileptiformes très abondantes pendant le sommeil (pointe-

ondes continues du sommeil)

- Crises d’épilepsie: pas toujours!, souvent peu fréquentes

- Amélioration du déficit cognitif si disparition des anomalies EEG grâce à 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 biologique ®  diagnostic clinique (observation)

- Hétérogène sur le plan étiologique :

- Forte influence génétique:

- Garçons > filles (4/1)

- Risque de récurrence dans la fratrie: 5% (prévalence population

générale : 1 ‰)

- Concordance chez les jumeaux (phénotype pas toujours identique):

Monozygotes: > 90% ; Dizygotes: < 10%

- Rôle possible de facteurs environnementaux 

- Persiste toute la vie mais s’améliore avec la prise en charge
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2. Le spectre de l’autisme (DSM-IV)

- Autisme « pur »:

- début avant l ’âge de 3 ans

- déficience dans les domaines de (1) sociabilité, (2) communication, et (3)

comportement, intérêts et activités (attitude stéréotypée et limitée)

- Syndrome d ’Asperger : trouble de la sociabilité, centres d ’intérêts

restreints, en l ’absence de retard de langage et intellectuel

- Comportement autistique : tableau d ’autisme incomplet

- Régression autistique : tableau d ’autisme qui semble acquis après l ’âge de

2-3 ans

3. Manifestations cliniques

a) Retard de langage = présentation la plus fréquen te

Trouble sévère touchant plusieurs aspects sur les plan expressif et réceptif:

- Phonologie (phonème, sons)

- Syntaxe (grammaire, organisation des mots)

- Sémantique (vocabulaire, signification des mots)

- Pragmatique (usage du langage en temps que moyen de communication)
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b) Manifestations associées

- Sociabilité: absence de réciprocité dans contacts oculaires, mimiques,

émotions, « enfant indépendant »

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

d ’imitation ou symbolique

- Troubles moteurs: stéréotypies, hypotonie, maladresse, apraxie

(programmation de tâches motrices complexes)

- Troubles sensitifs: visuel (regard fuyant), auditifs (ne répond pas à l ’appel

de son nom), somato-sensoriels (intolérance au toucher)

- Comportement: intolérance au changement, agressivité, agitation, peurs

excessives, labilité affective, automutilations

- Attention: manque d ’attention, focalisation anormale sur un centre d ’intérêt

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

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

- Pas de signe clinique prédictif fiable unique chez le jeune enfant

- L ’absence de certitude diagnostique n ’empêche pas une prise en charge

précoce (favoriser le développement cognitif, la sociabilité, la

communication, traiter les troubles du comportement, prise en charge

individuelle et familiale)

d) Etiologies

1. Affections où l’autisme n’est pas toujours présent et où d’autres

manifestations cliniques peuvent être à l’avant-plan (IMC, retard mental,

épilepsie,…)

- Encéphalopathies anté- ou post-natales fixées (infectieuse, ischémique,...)

- Affections génétiques : sclérose tubéreuse de Bourneville (syndrome

neuro-cutané : voir plus loin), maladies métaboliques (voir plus loin),

syndromes génétique avec retard mental (X fragile, Williams, Down,

Rett, Angelman, Cornélia de Lange : voir plus loin)



49

2. . Inconnue: 70-90% des cas ; arguments en faveur d’une « organicité sous-

jacente » :

- Epilepsie : environ 1/3 des patients au cours de leur évolution

- Neuropathologie: anomalies cérébelleuses et limbiques (notamment

amygdale, impliquée dans la reconnaissance des sentiments des autres)

- IRM: anomalies morphologiques discrètes mais inconstantes (cervelet,

corps calleux)

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

glucose): anomalies décrites mais variables et non spécifiques

e) Traitement

- Priorité pour prise en charge « éducative » appropriée et soutien de la famille

(ex. programme TEACCH :Treatment and Education of Autistic Children

and Communication Handicapped)

- Aide médicamenteuse si nécessaire, limitée dans le temps et ciblée sur un

symptôme:

- Stimulants: hyperactivité, trouble d ’attention

- Antidépresseurs inhibiteurs du recaptage de sérotonine: stéréotypies,

persévérations

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

1. Définitions

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

- 50-70 : légère

- 35-49 :modérée

- 20-34 : sévère

- < 20 : profond

- basée sur les possibilités d’autonomie :

- légère : peut développer une communication et une sociabilité en âge

préscolaire, peut avoir des acquis pédagogiques de niveau primaire, peut

vivre une vie adulte autonome avec aide pour des problèmes sociaux ou

économiques spécifiques

- modéré :peut apprendre le langage et la communication, mais peu de

conscience des conventions sociales, niveau pédagogique restera inférieur

au niveau primaire, certaine vie autonome possible à l’âge adulte mais

avec supervision étroite

- sévère : retard psychomoteur important pendant l’enfance, sous

supervision à l’âge adulte (activités de bricolage simples)
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2. Etiologie

a) Inconnue

30% des déficiences mentales sévères, 60% des formes légères

b) Maladies génétiques

(1) Aberrations chromosomiques (caryotype anormal)

Ex. Syndrome de Down : le plus souvent secondaire à une trisomie 21 (erreur au

moment de la méiose maternelle, risque augmente avec âge maternel), certains

cas secondaire à une translocation éventuellement balancée chez un parent
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- morphotype particulier

- hypotonie , hyperlaxité des articulations chez le nourrisson

- retard de croissance, petite taille

- microcéphalie, QI entre 25 et 50 dans la plupart des cas

- anomalies de l’oreille moyenne ou interne : perte auditive chez > 50%

- malformation cardiaque (50%)

- complications neurologiques :

- épilepsie

- compression médullaire haute (dislocation atlas-axis)

- développement d’une dégénérescence sénile précoce (tableau

d’Alzheimer vers 20-40 ans)

- espérance de vie diminuée (Alzheimer, complications cardiaques, sensibilité

aux infections) : 44% survivent jusqu’à l’âge de 60 ans, 14% jusqu’à 68 ans
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(2) Syndrome avec gène localisé ou connu

Diagnostic possible par tests génétiques spécifiques (caryotype normal)

Exemples

1. Syndrome de l’X fragile (anomalie d’un gène situé sur le chromosome X,

dont une séquence est répétée excessivement)

- retard du développement psychomoteur (prédominant pour le langage)

aboutissant à une déficience mentale variable, tableau plus sévère chez

l’homme que chez la femme

- morphotype particulier, macrocéphalie

autisme (10%), épilepsie (30%), trouble attentionnel avec hyperactivité
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2. Syndromes d’Angelman et de Prader-Willi (même gène sur chr. 15 en cause

mais phénotype différent en fonction de l’hérédité de la mère ou du père)

- Syndrome d’Angelman (déficit d’expression du gène d’origine maternelle):

retard de langage et déficience mentale sévères, marche ataxique, épilepsie,

morphotype de pantin hilare « happy puppet syndrome »
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- Syndrome de Prader-Willi : hypotonie majeure en période néonatale

(absence de succion, gavage nécessaire), par la suite développement de

troubles du comportement (comportement hyperphagique conduisant à une

obésité importante, agressivité, auto-mutilations), retard mental d’intensité

variable, morphotype particulier (petites mains, petite taille)
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3. Syndrome de Rett: filles, microcéphalie acquise, perte de l ’utilisation des

mains, marche ataxique, stéréotypies caractéristiques (hand washing), gène

localisé sur le chromosome X (filles hétérozygotes, mutation non viable si XY)

4. Syndrome de Williams-Beuren (chr. 7) : morphotype particulier, anomalie

cardiaque, déficience mentale légère à modérée, aspects non verbaux déficitaires

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

encore connu (diagnostic clinique)

- Un grand nombre de syndromes répertoriés

- Syndrome de Cornélia de Lange (Brachmann-de Lange) : morphotype

particulier, déficience mentale sévère avec langage très limité,

microcéphalie, retard staturo-pondéral

(4) Maladies métaboliques

Certaines d’entre elles peuvent être traitées précocement, ce qui évite la

déficience mentale (ex . phénylcétonurie, hypothyroïdie congénitale)

®  dépistage systématique, ne devrait plus se rencontrer
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(5) Craniosténose

= fermeture prématurée d’une suture ou plusieurs sutures des os du crâne,

entraînant un dysmorphisme facial visible dès la naissance

- forme la plus fréquente = scaphocéphalie (crâne allongé sens antéro-

postérieur) ®  pas de déficience mentale associée

- Autres formes (ex. trigonocéphalie) : incidence de déficience mentale plus

élevée, rôle préventif d’une chirurgie précoce (but esthétique mais aussi

soulager une éventuelle hypertension intracrânienne) : controversé !

scaphocéphalie
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trigonocéphalie

c) Maladies acquises in utero

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

- Syndrome d’alcoolisme foetal : retard de croissance intra-utérin,

microcéphalie, morphotype particulier
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d) Causes périnatales

Encéphalopathie anoxo-ischémique : le plus souvent, tableau d'IMC associé

e) Causes postnatales

- Séquelles de lésions cérébrales non évolutives (méningite bactérienne,

encéphalite virale, traumatisme crânien grave, asphyxie par noyade,…)

- Epilepsie (voir plus loin):

- L’état de mal épileptique peut entraîner des lésions cérébrales

irréversibles

- Certains types d’épilepsie de l’enfant sont associées à un retard mental,

même en l’absence de crises prolongées

- Tumeurs cérébrales : effet nocif de la radiothérapie chez le petit enfant
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V. L’épilepsie

A. Définitions

- Crise d'épilepsie = évènement clinique transitoire résultant d'une activité

anormale et excessive d'un groupe plus ou moins grand de neurones

®  2 types de crises :

- crises provoquées (c'est-à-dire en relation temporelle directe avec un

désordre systémique, métabolique ou toxique, ou une atteinte aiguë du

système nerveux central)

exemple : les convulsions fébriles

- crises non provoquées (sans facteur causal immédiat identifié)

- Epilepsie = affection chronique caractérisée par la récurrence de crises

d'épilepsie (définition opérationnelle : survenue d'au moins 2 ou 3 crises non

provoquées

®  un enfant présentant des convulsions fébriles (2 à 4 % des enfants entre 6

mois et 5 ans) n’est pas épileptique

- Parmi les crises non provoquées, 2 types en fonction l'observation de la crise

et son enregistrement électro-encéphalographique (EEG) :crises partielles et

crises généralisées
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- Crises partielles : évidence clinique ou EEG d'un point de départ localisé

à la crise

exemples : Patient reste conscient tout au long de la crise (crise partielle

simple) ou a une « aura » avant la perte de conscience (crise partielle

complexe)

La sémiologie de la crise dépendra de la région cérébrale impliquée.

Enregistrement intracranien (région frontale) chez patiente de 15 ans
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- Crises généralisées : crises d’emblée généralisées à l’ensemble du scalp,

rupture de contact immédiate

exemples : absences (« petit mal »), crise tonico-clonique généralisée

d’emblée (« grand mal)

Absence chez un enfant de 10 ans
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B. Epidémiologie

Affection fréquente:

- Prévalence dans la population générale : 0,5%

- Incidence (nouveaux cas) maximale aux âges extrêmes (enfant et vieillard)

C. Etiologies de l’épilepsie chez l’enfant

- Lésions structurelles du système nerveux central (malformation cérébrale,

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

- Encéphalopathie anoxo-ischémique = cause principale d'épilepsie dans les 3

premiers mois de vie ®  tableau d’IMC associé

- Affections génétiques dont l’épilepsie ne constitue qu’une des manifestations

cliniques (ex. Syndrome d’Angelman, sclérose tubéreuse de Bourneville,

maladies hérédo-dégénératives)

- Inconnue dans 2 cas sur 3 !



65

D. La classification des épilepsies en syndromes épileptiques

1. Buts de la classification en syndromes épileptique :

- Etablir un pronostic :

- L’épilepsie va-t-elle être stabilisée par le traitement ?

- L’enfant va-t-il guérir de son épilepsie ? (arrêt du traitement sans récidive

de crises)

- Le développement psychomoteur et les apprentissages scolaires vont-ils

se faire normalement ?

®  le pronostic dépend en grande partie de la cause mais celle-ci n’est

connue que dans un tiers des cas, et une même cause peut être à l’origine de

types d’épilepsie très différents

- Orientation pour le type d’examen complémentaires à réaliser (il n’est pas

utile de faire un scanner chez tous les enfants épileptiques !)

- Choix du traitement (éventuellement pas de traitement du tout !)

- Recherche génétique (définition d’un phénotype précis dans le but de trouver

un gène responsable) ; exemples: mutations de gènes codant pour des canaux

ioniques transmembranaires identifiées dans certains syndromes épileptiques
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2. Etablissement d’un type de syndrome épileptique

- Définitions des syndromes épileptiques à partir de critères cliniques (type de

crise, âge d'apparition, développement psychomoteur, réponse au traitement)

et des caractéristiques de l’EEG

- Deux grands axes dans la classification:

- Partiel vs Généralisé (en fonction du type de crise)

- Idiopathique vs Symptomatique (en fonction de l’étiologie présumée)

®  4 groupes:

Partiel idiopathique

Généralisé idiopathique

Partiel symptomatique

Généralisé symptomatique
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a) Epilepsies idiopathiques

- épilepsies liées à l'âge, pour lesquelles il n'existe pas de cause sous-jacente

autre qu'une possible prédisposition héréditaire

- épilepsies supposées génétiques mais mode de transmission non mendélien

(polygéniques ? influence de facteurs environnementaux associés ?)

- bon pronostic, examens complémentaires généralement inutiles

Exemples:

1. Epilepsie à pointes rolandiques (partiel idiopathique)

- forme la plus fréquente d’épilepsie chez l’enfant en âge scolaire

- crises peu fréquentes de type partiel simple (clonies hémifaciales,

dysarthrie, hypersalivation)

- guérison à l’adolescence dans 100% des cas

- EEG caractéristique (pointes rolandiques)

2. Épilepsie-absences de l’enfant (généralisé idiopathique)

- enfants d’âge scolaire

- crises = absences (très fréquentes mais parfois difficiles à diagnostiquer)

± crises tonico-cloniques généralisées occasionnelles
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- souvent guérison à l’adolescence

b) Epilepsies symptomatiques 

- épilepsies liées à une lésion cérébrale :

- soit démontrée (présence d’une lésion à l’IRM, syndrome génétique avec

retard mental, maladie dégénérative, …)

- soit suspectée mais non démontrée parce que les examens

complémentaires sont normaux ; on parle alors d’épilepsie cryptogénique

(lésion « cachée »)

- 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 arrêter les spasmes (corticostéroïdes)

- causes les plus fréquentes : encéphalopathie anoxo-ischémique périnatale,

aberration chromosomique, sclérose tubéreuse de Bourneville ; inconnue

dans 1/3 des cas (cas cryptogéniques)

- retard développemental pouvant conduire à un retard mental, autisme,

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

- début vers 2-6 ans

- causes : idem que syndrome de West

- déficience mentale presque constante

- épilepsie très réfractaire au traitement (crises nombreuses, de différents

types, avec souvent chutes brutales)



70

E. Pronostic de l’épilepsie

1. Troubles cognitifs

a) Types de troubles cognitifs

Déficience mentale prévisible dans certains syndromes épileptiques (ex.

Syndrome de Lennox-Gastaut) ou épilepsies dont la cause est connue et est

associée à une déficience mentale même en l’absence d’épilepsie (ex. Syndrome

de Down, lésions ischémiques étendues, malformation cérébrale sévère)

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

QI normal ou légèrement abaissé (90-100)

Troubles d’apprentissage scolaire fréquents (étude hollandaise : un tiers des

enfants épileptiques ont besoin d’une aide pédagogique extérieure et atteignent

le cycle secondaire dans l’enseignement normal)

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

(1) Etiologie de l’épilepsie et type de syndrome épileptique

Généralement pas de trouble cognitif (ou mineurs) dans épilepsies idiopathiques

(2) Médicaments anti-épileptiques

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

fonctions cognitives bien démontrés

- Nouveaux anti-épileptiques : moins d’effets mais effets possibles cependant

- Effet de la dose et de la polythérapie

(3) Les crises d’épilepsie

- Etat de mal convulsif (crise convulsive de durée > 30 minutes) : entraîne une

perte neuronale indépendamment de troubles métaboliques associés

(hypoglycémie ou hypoxie) ; neurones hippocampiques les plus sensibles

®  état de mal épileptique = urgence médicale

- Crises de brève durée : rôle controversé mais arguments en faveur du

caractère délétaire de la répétition des crises sur les fonctions cognitives :

Exemple : Etude anglaise chez enfants avec hémiplégie congénitale :

QV (quotient verbal) groupe non épileptique + lésion étendue = 105

QV groupe E + lésion peu étendue = 86

®  Rôle de l’épilepsie et pas de l’étendue de la lésion cérébrale associée
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(4) Les décharges épileptiformes intercritiques

- présentes chez la majorité des enfants épileptiques, généralement persistent

sous traitement médicamenteux et sont sans conséquence clinique

- exception: les pointe-ondes continues du sommeil (POCS)

- importante activation des décharges épileptiformes pendant le sommeil

associées à des troubles cognitifs acquis et variables: agnosie auditivo-verbale

(Laudau-Kleffner), trouble d’attention avec hyperactivité, autisme, détérioration

globale

- à suspecter en présence de troubles cognitifs évolutifs chez des enfants

tranche d’âge 3-10 ans; intérêt de l’EEG de sommeil dans cette indication

- rôle des POCS sur les troubles cognitifs/comportementaux actuellement

bien établi (amélioration comportement et cognition si suppression des

POCS par les médicaments anti-épileptiques, éventuellement les

corticoïdes)
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2. Espoir de guérison

- Dépend du type de syndrome épileptique (toutes les épilepsies de l’enfant ne

guérissent pas à la puberté !)

- Pronostic sur de grandes cohortes d’enfants, tous types d’épilepsie

confondus :

- Contrôle des crises sous traitement : 75%

- Parmi ceux-ci : récidive à l’arrêt du traitement : 25%

- Au total : guérison dans la moitié des cas

3. Pronostic vital

Décès inopiné exceptionnel chez l’enfant épileptique, plus élevé par contre chez

l’adolescent et l’adulte (situation reste peu fréquente)
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F. Traitement de l’épilepsie

1. Les médicaments anti-épileptiques

Agissent soit en augmentant l’activité des réseaux neuronaux inhibiteurs, soit en

diminuant l’activité des réseaux neuronaux excitateurs (certains agissent aux

deux niveaux)

Réseau inhibiteur, médié par le GABA
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Réseau excitateur, médié par l’aspartate et le glutamate
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2. La chirurgie de l’épilepsie

Réservée à des cas très sélectionnés :

- Epilepsie réfractaire aux médicaments

- Foyer à l’origine de l’épilepsie bien identifiable par les examens

complémentaires (Enregistrements simultanés EEG et vidéo des crises,

Résonance magnétique cérébrale (IRM), Tomographie par émission de

positrons (PET scan) à la recherche d’un foyer d’hypométabolisme

- Le foyer ne doit pas être dans une zone cérébrale fonctionnellement

importante

Très efficace lorsque les cas sont bien sélectionnés, y compris chez l’enfant

®  une chirurgie précoce peut éviter une dégradation des fonctions cognitives

secondaire à la persistance des crises
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VI.  L’hydrocéphalie

A. Définition

Trouble de la circulation du liquide céphalo-rachidien entraînant une distension

progressive des cavités ventriculaires
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B. Etiologies

1. Anténatales

a) Infections materno-fœtales

Toxoplasmose : sténose inflammatoire de l’aqueduc de Sylvius (hydrocéphalie

non communicante car pas de communication entre 3ème et 4ème ventricule)
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b) Malformation cérébrale

(1) Myéloméningocèle (« spina bifida »)

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

- Hernie de méninges et de tissu nerveux (racines nerveuses formant la

queue de cheval si niveau lombo-sacré, ce qui est la situation la plus

fréquente) ®  atteinte sensitivo-motrice des membres inférieurs

dont l’importance dépend du nombre de racines nerveuses atteintes

(marche anormale mais possible dans les formes peu sévères,

déformation des membres nécessitant des traitements orthopédiques

complexes)

+ troubles sphinctériens (sondages vésicaux ad vitam fréquents)
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- Hydrocéphalie associée à une malformation complexe du cerveau

(malformation de Chiari type II) concernant principalement la fosse

postérieure (tronc cérébral et cervelet déplacé vers le bas dans le canal

cervical) ®  déficience mentale dans un tiers des cas

(2) Malformation de Dandy-Walker

- hydrocéphalie + dilatation kystique volumineuse du 4ème ventricule +

hypoplasie du vermis cérébelleux

- déficience mentale fréquente alors que ataxie cérébelleuse rare
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A : le 4ème ventricule est ouvert vers l’arrière pour former un kyste
B : les ventricules latéraux sont dilatés

(3) –Indéterminée

pas rare ; hydrocéphalie triventriculaire (sténose de l’aqueduc de Sylvius) ou

quadriventriculaire (encore appelée communicante)

sténose de l’aqueduc de Sylvius : le V4 n’est pas dilaté
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2. Périnatale

= hémorragie intra-ventriculaire du prématuré : le nouveau-né prématuré adapte

moins bien la pression de perfusion cérébrale aux variations de pression

artérielle :

hypotension artérielle ®  ischémie de la substance blanche périventriculaire

(leucomalacie périventriculaire) pouvant donner lieu à une diplégie spastique

hypertension artérielle ®  hémorragie intra-ventriculaire pouvant donner lieu à

une hydrocéphalie communicante par trouble de résorption du LCR

(arachnoïdite)
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3. Postnatales

a) Tumeur de la fosse postérieure

- Hydrocéphalie par compression de l’aqueduc de Sylvius

- Constituent plus de la moitié des tumeurs de l’enfant (pic : 3-10 ans)

- Trois types histologiques principaux :

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

bénigne, guérison si exérèse chirurgicale complète

- Ependymome : se développe à partir des cellules épendymaires du 4ème

ventricule (gliome également), tumeur de malignité variable

Cellules gliales (astrocytes A, oligodendrocytes O et cellules épendymaires E)
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- Médulloblastome : se développe à partir des cellules neuro-ectodermiques

peu différenciées, tumeur très maligne nécessitant un traitement adjuvant

(chimiothérapie et radiothérapie) même lorsque la résection chirurgicale a

été complète

b) Séquelles de méningite ou d’hémorragie méningée

Hydrocéphalie par arachnoïdite (hydrocéphalie communicante)
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C. Manifestations cliniques

Dépend de l’âge et de la vitesse d’installation

1. Nouveau-né et nourrisson

Résiste mieux à l’hydrocéphalie parce que les os du crâne ne sont pas soudés :

- augmentation trop rapide du périmètre crânien (déjà trop grand à la naissance

si cause anténatale)

- distension des sutures, bombement de la fontanelle

- yeux « en coucher de soleil » par compression du mésencéphale

- irritabilité, vomissements
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2. Enfants et adolescents

- céphalées, nausées, vomissements, troubles de la conscience, œdème

papillaire au fond d’œil si installation rapide

- macrocéphalie et déficits neurologiques insidieux (troubles moteurs par

atteinte pyramidale, ataxie cérébelleuse, lenteur, difficultés scolaires,

troubles visuels) si installation lente

D. Traitement

Chirurgical : éxèrèse de la tumeur si hydrocéphalie sur tumeur fosse postérieure,

dérivation ventriculo-péritonéale dans les autres cas

E. Pronostic cognitif

- Dépend d’une part de l’hydrocéphalie (vitesse d’installation, rapidité avec

laquelle elle est traitée) et d’autre part des lésions cérébrales associées

- Si hydrocéphalie isolée dérivée précocement, il peut ne pas y avoir de

séquelles cognitives.

- Profil cognitif « classique » de l’hydrocéphale = dissociation entre le

quotient verbal (normal) et performance (diminué) 

 « cocktail party syndrome » : font illusion par une certaine logorrhée

- Complication possible après chirurgie d’une tumeur de la fosse postérieure :

« syndrome cognitif affectif cérébelleux » : mutisme dans les jours qui
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suivent la chirurgie, suivi d’un ensemble de troubles cognitifs (troubles

exécutifs comme la planification), langagiers (dysarthrie) et

comportementaux (labilité émotionnelle, irritabilité) régressant en quelques

semaines mais pouvant laisser des séquelles à long terme.
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VII.  Les syndromes neuro-cutanés

= groupe d’affections associant signes cutanés et manifestations neurologiques

3 affections importantes :

- 2 affections héréditaires se transmettant selon un mode autosomique

dominant (sclérose tubéreuse de Bourneville et neurofibromatose de type 1)

et ayant comme caractéristiques communes :

- un taux élevé de néo-mutations (nouveau cas dans la famille)

- une expression clinique très variable parmi les membres atteints d’une

même famille

®  en pratique, toujours examiner (et éventuellement réaliser des examens

complémentaires) chez les parents (si l’un des 2 parents porteur, même

asymptomatique, risque de récurrence pour un autre enfant = 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 à la naissance et augmentent en nombre au cours des

premiers mois de vie, persistent toute la vie

- peuvent ne pas se voir si peau claire ®  révélées aux rayons ultra-violets

- peuvent se voir sans aucune manifestation associée (1% des nouveaux-nés

normaux) ®  non pathognomonique de la maladie
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b) Angiofibromes

- pathognomoniques de la maladie mais n’apparaissent qu’au cours de la

grande enfance et ne sont pas présents dans tous les cas

- papules rosées distribuées sur les joues et les plis naso-géniens, ressemblent

à de l’acné

- parfois très inesthétique ; traitement local possible par rayon laser
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2. Manifestations neurologiques

a) Neuropathologie

2 types de lésions cérébrales :

- « tubères » ou hamartomes :

- malformations localisées et souvent multiples au sein du cortex cérébral

(neurones anormaux, organisation du cortex anormale)

- souvent non visibles au scanner (intérêt de la résonance magnétique, plus

sensible que le scanner)

- à l’origine des crises d’épilepsie (crises partielles, spasmes en flexion)

- nodules sous-épendymaires :

- amas de cellules gliales faisant saillie dans les ventricules

- souvent calcifiés ®  bien visibles au scanner

- rarement : dégénérescence tumorale (gliome de bas grade)
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b) Manifestations cliniques

- Parfois asymptomatique (intelligence normale faible)

- Epilepsie fréquente et d’apparition précoce ; cause classique de syndrome de

West (spasmes infantiles)

- Déficience mentale avec parfois autisme associé : 50% des cas, degré très

variable (déficience légère à profonde)

3. Autres manifestations

- Tumeurs ou kystes rénaux, souvent asymptomatiques

- Tumeur cardiaque bénigne, parfois détectées in utero, et régressant

spontanément

- Malformation rétinienne (hamartome) visible au fond d’œil
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B. Neurofibromatose de type 1 (Von Recklinghausen) NF-1

Incidence : environ 1/3000 naissances

1. Manifestations cutanées

a) Taches café-au-lait

- Constantes mais non pathognomonique (beaucoup de gens normaux portent

une ou plusieurs taches café-au-lait)

- Présentes dès la naissance ou apparaissent au cours des premiers mois

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

b) Neurofibromes cutanés

- apparaissent au cours de la deuxième décade

- formations nodulaire résultant de l’hypertrophie de la gaine de myéline de

nerfs sous-cutanés
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2. Manifestations neurologiques

a) Neurofibromes

Peuvent se développer au niveau des racines de nerfs rachidiens et entraîner des

troubles neurologiques « périphériques » par compression

b) Tumeurs

- Tumeur des voies optiques (gliome de bas grade) : la plus fréquente (20%)

- Tumeurs cérébrales ou médullaires diverses

c) Fonctions cognitives

- QI normal dans la plupart des cas (10% de déficience mentale légère)

- Déficits instrumentaux à la fois verbaux et non verbaux entraînant des

troubles d’apprentissage scolaire très fréquents (50%) :

- Déficit de perception visuo-spatiale

- Déficit d’attention et de concentration

- Déficit de langage oral et écrit (expressif et réceptif)

- Corrélation entre importance des troubles cognitifs et nombre de lésions

sous-corticales vues à la résonance magnétique (lésions de nature

indéterminée, qui disparaissent à l’âge adulte, et qui pourraient correspondre

à un trouble de la myélinisation)
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3. Autres manifestations

- Nodules de Lisch : hamartomes de l’iris pathognomoniques de la NF-1 mais

n’apparaissant qu’au cours de la deuxième décade

- Anomalies osseuses variées pouvant toucher les vertèbres et entraîner 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’innervation de la branche

supérieure du nerf trijumeau (nerf V) mais peut s’étendre à toute une

hémiface, à toute la face, et même s’étendre au thorax et aux membres

- Incidence de l’angiome facial assez élevée (1/300 naissances) mais seuls 5%

de ces enfants ont un syndrome de Sturge-Weber (angiome méningé associé)
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2. Manifestations neurologiques

Liées à la présence d’un angiome méningé recouvrant l’hémisphère cérébral du

côté de l’angiome cutané et entraînant :

- Epilepsie souvent sévère : crises prolongées (états de mal épileptiques),

nombreuses et réfractaires aux médicaments anti-épileptiques

- Hémiparésie et détérioration intellectuelle progressive liée à la fois à

l’épilepsie et à un trouble de vascularisation du cerveau secondaire à la

présence de l’angiome méningé ®  évolution vers l’atrophie d’un hémisphère

cérébral avec formation de calcifications

®  chirurgie de l’épilepsie (hémisphérotomie) peut être proposée chez le jeune

enfant en cas de crises d’épilepsie réfractaires aux médicaments pour éviter la

dégradation neurologique

3. Manifestation ophtalmologique

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

- Groupe de maladies caractérisé par une atteinte du nerf périphérique

(composante motrice et/ou sensitive) ou du muscle

- Cause : mutation d’un gène dans la plupart des cas ; pas de traitement

étiologique possible à l’heure actuelle

- Eléments cliniques en faveur d’une pathologie périphérique (neuro-

musculaire) plutôt que du système nerveux central (SNC) en présence d’un

trouble moteur chez l’enfant :

- Abolition des réflexes myotatiques (exagérés si pathologie SNC :

syndrome pyramidal)

- Amyotrophie importante (modérée si pathologie SNC)

- Hypotonie axiale mais aussi des membres (hypotonie axiale mais

hypertonie spastique des membres si pathologie SNC)

- Absence de manifestations associées évoquant une pathologie du SNC

(déficit cognitif, épilepsie)
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- Confirmation de l’atteinte périphérique par des anomalies à l’électro-

myographie (examen normal si pathologie SNC) ; examen douloureux ®

réalisé uniquement si suspicion clinique d’une pathologie périphérique

- Diagnostic de myopathie suspecté par une élévation des enzymes

musculaires dans le sang ; biopsie musculaire souvent nécessaire pour

préciser le type de myopathie

- Exemples :

- Amyotrophie spinale antérieure : dégénérescence des motoneurones de la

moelle ®  atteinte motrice uniquement

- Maladie de Charcot-Marie : dégénérescence des nerfs périphériques

®  atteinte motrice et sensitive

- Dystrophie musculaire de Duchenne : dégénérescence des fibres

musculaires ®  atteinte motrice uniquement
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A. Amyotrophie spinale antérieur

- Tableau clinique de gravité variable :

- Forme grave du nouveau-né ou du nourrisson : hypotonie extrême, membres

peu mobiles, bonne interaction visuelle (SNC normal !), décès précoce par

insuffisance respiratoires (muscles intercostaux)

- Forme peu grave du grand enfant : acquisition de la marche non retardée

mais marche anormale, dandinante (atteinte proximale) entraînant des

difficultés pour courir ou monter les escaliers, maladie peu évolutive (le

déficit peut se stabiliser mais ne régresse pas)

- Maladie autosomique récessive (parents normaux), diagnostic génétique

possible
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B. Maladie de Charcot-Marie

- Atteinte au niveau de l’axone (forme axonale, vitesse de conduction

nerveuse normale) ou de la gaine de myéline (forme démyélinisante, vitesse

de conduction diminuée)

- Acquisition de la marche non retardée puis apparition d’un trouble de la

marche lié à un déficit sensitivo-moteur distal (pieds creux caractéristiques)

- Déficit peu sévère et peu évolutif (espérance de vie normale)

- 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 à une faiblesse proximale (marche dandinante)

- Maladie évolutive : le tableau s’aggrave et l’atteinte s’étend à l’ensemble

de la musculature ®  perte de la marche vers l’âge de 10 ans, faiblesse des

bras, décès vers l’âge de 20 ans par insuffisance respiratoire

- Entreprise également du myocarde avec parfois insuffisance cardiaque

- Retard mental modéré fréquent (exception pour une pathologie neuro-

musculaire !), atteinte surtout du quotient verbal

- Il existe une forme moins sévère de la maladie (phénotype Becker) où la

marche est possible jusqu’à l’âge adulte et l’espérance de vie plus prolongée

- Forme de myopathie lié à un manque de dystrophine (protéine codée par un

gène situé sur le chromosome X ®  n’atteint que les garçons, mère porteuse

de la maladie mais asymptomatique)

- Diagnostic génétique possible ; intérêt de la biopsie musculaire pour

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

- Groupe de maladies d’origine génétique : mutation d’un gène

®  protéine anormale

®  symptomatologie clinique dépendant de la fonction de cette protéine ; la

plupart de ces protéines sont des enzymes, c’est-à-dire qu’elles interviennent

dans le métabolisme (transformations successives) des matières organiques

(glucides, lipides, protéines) depuis leur ingestion jusqu’à leur élimination

par les selles ou les urines

- Manifestations cliniques très variables, premiers symptômes peuvent

apparaître à n’importe quel âge ®  quand y penser ?

- Régression neurologique, perte des acquis après une période de

développement psychomoteur normale (accumulation de substances

toxiques pour le cerveau : maladie de surcharge) ®  différence avec IMC

ou trouble développemental des fonctions cognitives

- Affection neurologique inexpliquée (« screening » métabolique réalisé

systématiquement en présence de tout tableau de déficience mentale

d’origine inconnue)

- Affection associant des troubles neurologiques et des troubles extra-

neurologique (ex. Trouble cardiaque, hépatique, oculaire, …)

- Consanguinité des parents ou cas semblable dans la fratrie
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A. Trouble du métabolisme des acides aminés et acides organiques

- Se manifestent souvent par des tableaux aigus en période néonatale

(hypotonie, convulsions, coma) mais peuvent parfois donner un tableau de

retard mental isolé (ex. Phénylcétonurie, fait l’objet d’un dépistage

systématique à la naissance)

- Traitement parfois possible par un régime : éviter les aliments contenant les

acides aminés pour lesquels le métabolisme est altéré
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B. Maladies lysosomiales

Dues à une anomalie d’une enzyme intervenant dans la dégradation intra-

lysosomiale de macro-molécules ®  accumulation de ces molécules

(sphingolipides, mucopolysaccharides, oligosaccharides, glycogène) dans les

lysosomes des neurones et parfois de cellules d’autres tissus, aboutissant à la

mort cellulaire ®  atteinte motrice et des fonctions cognitives

Exemples de sphingolipidoses :

- Maladie de Tay-Sachs : régression psychomotrice vers l’âge de 6 mois,

évolution vers état grabataire et décès vers 3-5 ans ; tâche « rouge cerise » au

fond d’oeil

- Leucodystrophie métachromatique : perte de la marche vers l’âge de 15-18

mois : syndrome pyramidal par démyélinisation de la substance blanche (=

leucodystrophie) et par démyélinisation des nerfs périphériques (neuropathie

avec abolition des réflexes) ; évolution vers état grabataire et décès

®  différences avec diplégie spastique (IMC) : pathologie évolutive,

abolition des réflexes par atteinte du nerf associée



107

Intérêt de l’IRM pour le diagnostic des leucodystrophies : plages hypersignal

anormales dans la SB périventriculaire

C. Maladies peroxysomales

- Les peroxysomes interviennent dans le métabolisme des acides gras à très

longues chaînes

- Exemple : Adrénoleucodystrophie, due à un déficit d’une enzyme

peroxysomale codée sur le chromosome X

Maladie n’atteignant que les garçons et débutant vers 6 ans par des

difficultés intellectuelles ; évolution vers démence, syndrome pyramidal et

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

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

niveau cellulaire (ATP)
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- Manifestations cliniques variées et pouvant apparaître à tout âge :

- Retard psychomoteur, retard mental

- Epilepsie

- Accident vasculaire cérébral

- Troubles pyramidaux et extra-pyramidaux (dystonie)

- Troubles visuels (rétinopathie, atrophie optique) et de l’oculomotricité

- Surdité

- Troubles non neurologiques (troubles de conduction cardiaque,

insuffisance rénale ou hépatique)

- Examen de laboratoire orientant vers le diagnostic : élévation de l’acide

lactique

- Pronostic très variable mais généralement non favorable (maladies

évolutives) ; traitements proposés mais dont l’efficacité 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 traitable par un chélateur du cuivre

empêchant son absorption digestive

- Age de début très variable (petite enfance jusque âge adulte)

- Deux types de manifestations cliniques :

- Hépatiques : insuffisance hépatique évoluant vers la cirrhose et qui sont

généralement les premiers signes de la maladie

- Neurologiques (plus tardifs) : dysarthrie, détérioration intellectuelle,

troubles psychiatriques, mouvements anormaux (tremblements, dystonie),

rigidité

- Anomalie oculaire caractéristique : anneau vert sur la cornée (de Kayser-

Fleischer)

- Diagnostic confirmé par l’augmentation de l’excrétion urinaire de cuivre et

la diminution de céruloplasmine dans le sang
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2. Chorée de Huntington

- Maladie autosomique dominante se révélant le plus souvent à l’âge adulte

mais pouvant débuter dans l’adolescence

- Diagnostic génétique possible mais pas de traitement possible ®  problème

éthique difficile si un parent porteur de la maladie mais encore

asymptomatique veut savoir s’il est atteint

- Clinique : début par des mouvements anormaux (chorée) et une rigidité,

évolution ensuite vers une démence et un état grabataire

3. Maladie de Friedreich

- Maladie autosomique récessive, diagnostic génétique possible

- Début vers 5-15 ans :

- Atteinte cérébelleuse : ataxie, dysmétrie, dysarthrie

- Atteinte médullaire : perte de sensibilité profonde, amyotrophie avec

pieds creux, abolition des réflexes myotatiques

- Atteinte cardiaque

- Affection lentement évolutive vers la perte de la marche
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X. Les céphalées

- Motif très fréquent de consultations (plus de 50% des enfants se plaignent un

jour de céphalées

- Importance de l’anamnèse :

- caractère aigu (récentes) ou chronique (depuis semaines ou mois)

- si chronique, intermittente ou continue ; intensité stable ou croissante ;

horaire particulier

- symptômes associés : nausées et vomissements, fièvre, troubles visuels,

troubles de l’équilibre, altération de l’état de conscience

- céphalées « psychogènes » ou « de tension »: diagnostic d’exclusion ;

anamnèse dirigée alors vers situation familiale, scolarité,…
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A. Céphalées aiguës en contexte fébrile

1. Infection de la sphère ORL

Sinusite, otite, pharyngite ; diagnostic à l’examen ORL

2. Méningite

- signes associés : vomissements, raideur de nuque

- 2 types : virale et bactérienne ®  diagnostic différentiel par analyse du

liquide céphalo-rachidien (LCR) réalisée par ponction lombaire

a) Méningite virale

infection bénigne (pas de séquelle, pas de traitement)

b) Méningite bactérienne

- urgence médicale : évolution vers le coma et le décès si traitement

antibiotique non instauré rapidement

- séquelles dans 10-20 % des cas : surdité (inflammation de la cochlée),

déficits neurologiques focaux (ex. hémiplégie), épilepsie, troubles cognitifs

(accident vasculaire cérébral lié à une vasculite ou mort neuronale liée à la

libération d’acides aminés excito-toxiques)
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- germes les plus fréquents : Haemophilus Influenzae (vaccin efficace) et

Méningocoque (vaccination systématique proposée mais ne protège pas

contre tous les sérotypes, traitement antibiotique prophylactique de

l’entourage, complications extra-neurologiques possible en cas de

méningococcémie : nécrose cutanées ou des extrémités nécessitant des

amputations, complications liées à l’état de choc)

3. Encéphalite

- signes associés : vomissements, convulsions, troubles du comportement,

hallucinations, altération de la conscience

- agent le plus fréquent = Herpès Simplex : virus pour lequel il existe un

traitement efficace (acyclovir, ZoviraxR) ®  importance d’un diagnostic

précoce qui peut être fait par analyse du LCR

- Encéphalite herpétique atteint préférentiellement le lobe temporal mais peut

toucher également d’autres structures cérébrales

®  séquelles possibles : épilepsie, troubles de la mémoire, syndrome de

Kluver-Bucy (perte de reconnaissance visuelle des objets, hypersexualité,

apathie), troubles cognitifs plus massifs pouvant conduire à un tableau de

retard mental ou d’autisme
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B. Céphalées liées à une hypertension intracrânienne

- céphalées aiguës non fébriles ou chroniques d’intensité croissante, à

recrudescence matinales, souvent associées à des vomissements et à un

œdème papillaire au fond d’œil

- cause de l’hypertension intracrânienne

- tumeur cérébrale : par hydrocéphalie (tumeur de la fosse postérieure) ou

effet de masse propre

- hydrocéphalie non liée à une tumeur cérébrale (voir avant)

- anomalie du retour veineux cérébral (thrombose des sinus veineux se

jetant dans les veines jugulaires)

- inconnue : « syndrome d’hypertension intracrânienne bénigne » : tous les

signes sont présent mais l’imagerie cérébrale est normale et la pression du

LCR est trop élevée ; mécanisme mal compris (association avec prise de

médicaments et notamment d’antibiotiques dans certains cas) mais

pronostic excellent (traitement par retrait de LCR lors de la ponction

lombaire)

®  en pratique, toujours commencer par une imagerie cérébrale, PL à ne

pratiquer que si imagerie normale
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C. Les migraines

- constitue avec les céphalées « de tension » la cause la plus fréquente de

céphalées chez l’enfant d’âge scolaire (rare avant 5 ans)

- caractéristique essentielle : céphalées paroxystiques récurrentes (intervalle

libre entre épisodes de céphalées d’une durée de quelques heures)

- autres caractéristiques fréquentes mais pas obligatoires :

- histoire familiale

- nausées, vomissements, photophobie, intolérance au bruit

- caractère pulsatile

- latéralisation : céphalées hémicrâniennes ou péri-orbitaires

- diplopie par atteinte du nerf oculomoteur commun (migraine

ophtalmoplégique)

- circonstances favorisantes (manque de sommeil, stress, effort physique,

période prémenstruelle, prise de certains aliments,…)

- aura = phénomène qui précède les céphalées (15-30 minutes) mais fait

déjà partie de la crise de migraine : le plus souvent visuel (scotome

scintillant pouvant évoluer vers une hémianopsie) mais peut constituer en

n’importe quel trouble neurologique focal (aphasie, hémiparésie,

hémiparesthésie, vertiges)
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- physiopathologie : l’aura est lié à une phase de vasoconstriction artérielle qui

précède une phase de vasodilatation responsable de la céphalée

- cause des ces modifications vasculaires inconnue

- diagnostic clinique (examens complémentaires tous normaux sauf l’EEG qui

peut parfois montrer des anomalies latéralisées)

- traitement :

- éviter d’éventuels facteurs déclenchant

- traitement de la crise : antalgiques, anti-émétiques, repos (enfant souvent

asymptomatiques au réveil), éventuellement médicaments plus

spécifiques à prendre au moment de l’aura pour éviter la phase de

vasodilatation

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

- céphalées souvent chroniques, peu intenses et sans manifestations digestives

- symptomatologie très variable d’un enfant à l’autre

- facteurs psycho-affectifs souvent présents (scolarité, situation familiale)

- diagnostic d’exclusion

E. Autres causes

- Céphalées liées à un abus d’antalgiques (cercle vicieux)

- Trouble de réfraction visuel (céphalées surtout en fin de journée)

- Troubles généraux : hypertension artérielle, anémie, insuffisance rénale,…

- Apnées obstructives pendant le sommeil (céphalées et fatigue matinales)

- Après commotion cérébrale : céphalées peuvent durer quelques jours,

rarement quelques semaines ; traitement par le repos
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XI.  Le déficit d’attention – concentration et troubles associés

Importance du problème : prévalence de l’ADHD (de l’anglais attention deficit

hyperactivity disorder) estimée entre 3 et 10% chez les enfants d’âge scolaire

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

A. Définitions (DSM-IV)

1. Critères d’inclusion

Trouble de l’attention débutant avant l’âge de 7 ans, persistant pendant au moins

6 mois et éventuellement associé à une impulsivité et une hyperactivité

(ADD±H) :

- Inattention : incapable de se concentrer si n’est pas dans une atmosphère

calme, ne peut travailler et réclame une aide individuelle, fréquemment

distrait, répète les questions, oublie les détails, ne finit pas ce qu’il a

commencé

- Impulsivité : perturbe la classe en se levant de sa chaise ou en faisant du

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

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

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

- Surdité

- Retard mental, autisme ou autre encéphalopathie associée

- Trouble mental (trouble de l’humeur, dépression, anxiété)

- Absences épileptiques (peuvent en imposer pour un trouble d’attention)

Remarque : Il s’agit de critères d’exclusion pour parler d’ADHD « pure » ;

cependant, toutes les caractéristiques comportementales d’ADHD peuvent se

retrouver chez des patients présentant retard mental, autisme, épilepsie ou autre

trouble mental

3. Le syndrome de Gilles de la Tourette

- caractéristique essentielle = tics : mouvement involontaires, simples ou

complexes, aisément reproductible et dont le sujet peut avoir un contrôle

volontaire pendant une brève période

- dans ce syndrome, les tics sont multiples, fluctuants (dans l’espace et le

temps !), incluent des tics vocaux, débutent avant l’âge de 15 ans et

persistent pendant au moins 1 an ; de même, ADDH très fréquent

- Histoire familiale de tics ou d’ADDH très fréquente

® Théorie actuelle = overlap entre ADDH, tics simples, comportement

obsessionnel/compulsif et syndrome de Gilles de la Tourette
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B. Diagnostic

- Clinique uniquement

- Importance d’une évaluation psychologique et logopédique complète (QI,

langage, mémoire, organisation spatio-temporelle, attention, acquis

pédagogiques, aspects affectifs) dans le but de :

- Dépister des troubles affectifs ou des troubles d’apprentissage scolaire

fréquemment associés (ex. dyslexie – dysorthographie)

- Evaluer le trouble par des tests évaluant l’attention et les fonctions

exécutives

Système exécutif mis en jeu lors de situation nouvelles, non routinière

(planification et prise de décision, correction d ’erreurs, séquences d ’actions

nouvelles, dangereuses ou difficiles, inhibition d ’une réponse prédominante)

Modèle du système attentionnel de supervision (SAS) de Norman et Shallice
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Exemple de tests

Test de performance continue (mesure de l ’attention soutenue) : sujet voit

défiler une série de lettre et doit pousser sur un bouton dès qu ’il voit un X qui

suit un A

A   H   X   B   A   X   C   E   X   A   D   L   F   A   X   B 

Test de Stroop (mesure de la capacité d’inhibition d ’une réponse prédominante)

situation d’interférence: bleu ®  sujet doit dire rouge

C. Etiologie

- Inconnue

- Importance de facteurs génétiques : histoire familiale fréquente, bonne

concordance chez les jumeaux monozygotes

- Lésion cérébrale « a minima » (minimal brain damage) comme un

traumatisme crânien ou un incident obstétrical : théorie ancienne

actuellement abandonnée

D. Traitement

Souvent multi-disciplinaire ®  importance d’une évaluation complète

- Psychothérapie, psychomotricité relationnelle, logopédie en fonction des

besoins
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- Médicament : méthylphénidate (dérivé d’amphétamine) :

- Agit en inhibant le recaptage pré-synaptique de dopamine et donc en

augmentant la concentration de dopamine dans la fente synaptique

Inhibition du DA transporter par le méthylphénidate, à l’origine de l’hypothèse

dopaminergique de l’ADHD : déplétion de DA dans les voies striato-frontales

- efficace sur le trouble de l’attention mais peut aussi améliorer

l’hyperactivité si celle-ci est secondaire au trouble d’attention

- pas d’accoutumance ni de dépendance (traitement peut être arrêté sans

problème par exemple en période de vacances)

- effet rapidement visible mais peu prolongé après une prise (besoin

souvent d’une prise le matin et le midi)

- effets secondaires peu fréquents: perte de poids, troubles

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

- L’ADHD a tendance à s’atténuer avec l’âge (surtout l’hyperactivité et

l’impulsivité), mais un trouble de l’attention persiste à l’âge adulte dans

environ 60% des cas.

- Evolution des tics très comparable : souvent amélioration, voire guérison à

l’âge adulte.


