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    CHAPITRE 1


    Concept de handicap


    


    Brigitte Chabrol


    


    
      Donner une définition du handicap est particulièrement difficile. Pour les personnes handicapées, pour les parents, les termes « définition », « classification » ont souvent une connotation péjorative, théorique voire technocratique, induisant la crainte de voir les personnes mises en compartiments, leur souffrance en catalogue, leurs problèmes quotidiens en tableaux et pourcentages. Cependant un constat s’impose : il ne faut pas perdre de vue la très grande hétérogénéité et le flou des limites du champ désigné par le mot handicap. Il y a toujours obligation de définir, de désigner pour reconnaître le handicap et surtout échanger autour du même concept entre les différents intervenants. Pour Stiker, nommer n’est pas nécessairement figer et il est bon de savoir ce que l’on a [1].


      Pour Fougeyrollas, plus qu’un simple instrument de communication le langage illustre la façon dont on se représente mentalement une réalité. Il n’est pas étonnant que les mots employés pour parler des personnes handicapées aient fait l’objet d’une remise en question parallèle à l’évolution de leur place dans la société [2]. Un langage commun est donc nécessaire. L’objectif des différentes classifications utilisées ces dernières années va dans le sens d’une clarification des concepts.


      
        ◆ Aspects sociohistoriques


        Le terme de handicap est somme toute d’utilisation assez récente.


        D’après Stiker [1], il n’y a pas de « handicap », de handicapés en dehors des structurations sociales et culturelles précises ; il n’y a pas d’attitude vis-à-vis du handicap en dehors d’une série de références et de structures sociétaires. En effet, le handicap n’a pas toujours été vu de la même manière au fil du temps. Les termes handicap et handicapés, a fortiori personnes handicapées sont récents. Des termes comme personnes impotentes, incurables, infirmes, mutilés, idiots ont été ainsi longtemps utilisés. Au sein des différentes sociétés et cultures, la présence de personnes aux corps infirmes a toujours été reconnue.


        Dans la Grèce antique, l’infirmité est perçue comme un maléfice. La pratique de l’exposition était alors courante, l’enfant porteur de différence était emmené hors de l’espace social où il mourrait au bon vouloir des dieux et n’était pas directement tué.


        Dans la culture hébraïque l’infirmité apparaît comme une impureté qui interdit la pratique du culte. Enfin, dans la période médiévale, la doctrine chrétienne met en avant une attitude charitable vis-à-vis des infirmes, comme des pauvres et des « miséreux », aboutissant à la création des premiers « hôtels-Dieu » [3]. Dans le même temps était instauré ce que Stiker [1] appelle le système de la bouffonnerie, où l’infirme se voit attribuer une fonction de dérision.


        Puis la peur d’épidémies conduisit à une démarche d’enfermement et à la création d’établissements comme l’hôpital général de la Salpêtrière, à Paris, à la fin du XVIIe siècle.


        À partir de l’époque classique, l’infirmité est considérée comme irrationnelle, le siècle des Lumières va voir émerger alors différentes idées et en particulier celle de démocratie liée à celle d’éducation, comme en témoigne l’apprentissage des aveugles par Valentin Huy, l’éducation des sourds par l’abbé de l’Épée, le soin des fous et l’invention de la psychiatrie par Philippe Pinel, plus tard.


        À la fin du XIXe siècle, le problème des accidentés du travail devient majeur. Les notions de réparation et de compensation des atteintes liées au risque du travail apparaissent. Après l’hécatombe de la guerre de 1914-1918, se développent des services et établissements de reclassement professionnel. La notion de « réadaptation des handicapés » a été introduite, entraînant une attention particulière à l’individu [4].


        Parallèlement, au sein de l’École, devenue obligatoire, la notion d’une normalisation met en évidence ceux qui ne s’y adaptent pas. Les échelles métriques de l’intelligence de Binet et Simon en 1904 sont alors développées et utilisées. L’ouverture de classes spéciales va se faire sous l’impulsion de Bourneville, Buisson, Binet et Baguer, et des classes de perfectionnement vont être créées. Mais en raison des deux guerres mondiales, ce n’est que vers les années 1960 jusqu’en 1975 que ces classes atteindront un développement maximal.


        Plusieurs étapes ont ainsi conduit à la notion d’école inclusive qui prévaut aujourd’hui [5]. La première étape concerne la rééducation/l’inadaptation (terme inventé en 1943) : la médicalisation et la psychologisation des approches du diagnostic et du traitement du handicap entraînent « un nouveau regard global mais classant sur les enfances difficiles », considérées comme inadaptables ou inassimilables à l’école, et nécessitant une rééducation. La deuxième étape concerne l’intégration/le handicap (prémisses dans les années 1960 et à partir de 1975) : l’approche par l’inadaptation est relativisée et les difficultés d’intégration apparaissent, avec des notions telles que la discrimination positive ou la citoyenneté des personnes handicapées. La troisième étape concerne l’insertion/l’exclusion (à partir des années 1980) : la nouvelle question sociale de l’insertion fait son apparition face à un nombre de plus en plus insupportable d’exclus, et sa prise en charge passe par une mobilisation de la société civile. La dernière étape concerne l’inclusion/la situation (de handicap, depuis les années 2000) : elle apparaît suite à la nouvelle Classification internationale du fonctionnement du handicap et de la santé (CIF), élaborée par l’OMS en 2001 [6] (pour remplacer la Classification internationale des handicaps de 1980) (voir infra).


        Dans le même temps, aux termes utilisés d’infirme, impotent, incapable, imbécile, invalide, débile, sont ajoutés ceux de reclassement, réadaptation, réinsertion, rééducation. Puis apparaît dans le vocabulaire courant le terme de handicap, emprunté au domaine sportif et plus spécialement aux courses de chevaux. En sport, le handicap correspond à une mesure des performances inégales des concurrents engagés dans la même course : il s’agit soit d’un poids, soit d’une distance supplémentaires imposés aux chevaux les plus forts, avec la notion alors d’égalisation. Le jeu de hasard intitulé « the hand in cap » (la main dans le chapeau), qui servait à établir des paris, a disparu et ne joue aucun rôle dans ce contexte. À partir des années 1950-1960, le terme de handicap remplace les termes précédents (infirmes, imbéciles, débiles, etc.) et, comme le fait remarquer Stiker [1], il existe une étroite adéquation entre le langage du handicap et la pensée dominante de notre société, à savoir l’idée de performance. Il faut noter que ce terme est définitivement entériné depuis le rapport Bloch-Laine en 1967, qui préfigure la loi de 1975 donnant un cadre juridique et institutionnel au handicap.


        La première loi, loi no 75-534 du 30 juin 1975, dite loi d’orientation, représente une considérable avancée sociale en conférant au nom d’une « obligation nationale » des droits généraux et un « statut » distinctif à la personne caractérisée comme « handicapée ». Elle proclame dans son article premier : « La prévention et le dépistage du handicap, les soins, l’éducation, la formation et l’orientation professionnelle, l’emploi, la garantie d’un minimum de ressources, l’intégration sociale et l’accès aux sports et loisirs du mineur et de l’adulte handicapés physiques, sensoriels ou mentaux constituent une obligation nationale. » Cependant, cette loi ne contient aucune définition du handicap, et renvoie aux commissions départementales d’orientation la tâche de définir qui est « handicapé » et qui ne l’est pas, de fixer un taux d’invalidité au demandeur, de lui accorder ou non des allocations et de prédéterminer en quelque sorte la vie de la personne. La seconde loi, loi no 75-535 du 30 juin 1975 sur les institutions sociales et médicosociales, votée le même jour, va organiser, au sein d’un secteur spécialisé, l’accueil et la « prise en charge » des personnes jugées trop handicapées pour être susceptibles de s’intégrer au milieu ordinaire. La loi 2005-102 du 11 février 2005, loi pour « l’égalité des droits et des chances, la participation et la citoyenneté des personnes handicapées », définit le terme de handicap ainsi : « Constitue un handicap, au sens de la présente loi, toute limitation d’activité ou restriction de participation à la vie en société subie dans son environnement par une personne en raison d’une altération substantielle, durable ou définitive d’une ou plusieurs fonctions physiques, sensorielles, mentales, cognitives ou psychiques, d’un polyhandicap ou d’un trouble de santé invalidant. »


        Le terme de polyhandicap [7] correspond à un handicap grave à expression multiple, associant déficience motrice et déficience mentale sévère ou profonde et entraînant une restriction extrême de l’autonomie et des possibilités de perception, d’expression et de relation. Sont également utilisés les termes de plurihandicap (association circonstancielle de plusieurs handicaps) et de surhandicap, où les handicaps originels se cumulent avec des handicaps d’ordre cognitif ou relationnel. S’associe à cette définition la notion de vulnérabilité développée par Charles Gardou, qui considère la vulnérabilité de la personne handicapée comme une « amplification de la vulnérabilité propre à l’espèce humaine, elle-même reliée à la condition de mortel » [8].

      




      
        ◆ Différentes classifications


        En 1980 était publiée par l’OMS la Classification internationale du handicap (CIH-1), intitulée « Classification internationale des altérations, invalidités et handicaps : un manuel de classification relatif aux conséquences de maladie ». La CIH-1, élaborée par un rhumatologue anglais, Philippe Wood, marque un tournant important dans la représentation du handicap, en prenant en compte pour la première fois l’influence de l’environnement. La spécificité réside dans l’évaluation des conséquences de la maladie et des domaines en rapport avec la santé, la prise en charge et l’épanouissement de l’individu ne pouvant se développer uniquement sur le diagnostic de sa maladie. La CIH-1 a pour objet de clarifier la notion de handicap en distinguant trois dimensions :


        
          	la déficience, qui correspond à l’altération d’une structure ou d’une fonction physiologique, psychologique ou anatomique : c’est l’aspect lésionnel du handicap ;



          	l’incapacité, qui est une réduction partielle ou totale de la capacité d’accomplir une activité : c’est l’aspect fonctionnel du handicap ;



          	le désavantage, conséquence de la déficience ou de l’incapacité sur les conditions d’insertion sociale, scolaire, ou professionnelle. Le désavantage est donc la résultante de l’interaction entre la personne porteuse d’incapacité et l’environnement. Son importance est liée à la qualité de l’environnement, qui peut soit le minimiser, soit l’amplifier : c’est l’aspect situationnel du handicap.


        


        Ces trois notions ont permis de passer d’une vision du handicap considérée comme irréversible à une conception plus ouverte. Mais des critiques ont été d’emblée formulées. En effet dans la CIH-1, la personne est présentée comme porteuse de handicap. C’est donc un modèle individuel du handicap où l’expérience sociale négative vécue par la personne handicapée est considérée comme étant la conséquence directe et inéluctable des caractéristiques de l’individu. Au cours de ces dernières années émergent des modèles collectifs sociaux en opposition au modèle individuel biomédical proposé par la CIH-1. À côté de ce courant dit biomédical, un courant anthropologique a émergé, plus social, qui considère que le handicap est la résultante de la confrontation d’un être humain avec ses capacités, et de son environnement avec ses exigences. Pour résumer, c’est la lésion (ou déficience corporelle) pathologique qui rend les personnes handicapées et c’est la société qui crée des situations de handicap [2]. L’OMS en 2001 a alors proposé, avec la CIH-2 ou CIF (Classification internationale du fonctionnement, du handicap et de la santé) [6], une approche interactionniste dynamique comme un modèle biopsychosocial destiné à appréhender ensemble les aspects physiologiques, personnels et sociétaux. Elle a été entérinée lors de la 54e Assemblée mondiale de la santé (22 mai 2001). La CIF propose ainsi un juste équilibre entre le modèle médical centré sur le soin à l’individu et le modèle social qui privilégie les solutions apportées par la collectivité. La CIF en tant que classification polyvalente peut servir à différentes disciplines et différents acteurs. Elle offre une base scientifique pour comprendre, étudier les états de santé et fournir un cadre conceptuel pour les systèmes d’information. Elle décrit les activités, les limitations d’activité, et répertorie entre autres les facteurs environnementaux qui peuvent avoir un impact positif pour améliorer la performance d’un individu ou de sa participation. Ces facteurs environnementaux peuvent être facilitateurs par leur présence ou leur conception en tant qu’outils de politique sociale. La CIF permet de planifier les systèmes de compensation et de prévention et offre un cadre d’analyse particulièrement adapté. Elle permet d’établir un langage commun pour décrire les états de santé et les états connexes de la santé afin d’améliorer la communication entre différents utilisateurs, notamment les travailleurs de santé, les chercheurs, les décideurs, et le public en général, y compris les personnes handicapées.


        La CIF est composée de deux parties comprenant chacune deux composantes :


        
          	partie 1 – Fonctionnement et handicap :


          
            	a. fonctions organiques et structures anatomiques : les fonctions organiques désignent les fonctions physiologiques des systèmes organiques (y compris les fonctions psychologiques) et les structures anatomiques désignent les parties du corps humain telles que les organes, les membres et leurs composantes. Les déficiences désignent des problèmes des fonctions organiques ou des structures anatomiques sous forme d’écart ou de perte importante ;



            	b. activités et participation : une activité signifie l’exécution d’une tâche ou le fait pour une personne de faire quelque chose. La participation signifie l’implication dans une situation de la vie réelle. Les limitations d’activité désignent les difficultés qu’une personne peut rencontrer pour mener une activité. Les restrictions de participation désignent les problèmes qu’une personne peut rencontrer pour s’impliquer dans une situation de la vie réelle ;


          



          	partie 2 – Facteurs contextuels :


          
            	c. facteurs environnementaux : ils constituent l’environnement physique, social et attitudinal dans lequel les gens vivent et mènent leur vie. Ces facteurs sont externes à la personne et peuvent avoir une influence positive ou négative sur sa performance en tant que membre de la société, sur sa capacité, ou sur une fonction organique ou une structure anatomique de cette personne ;



            	d. facteurs personnels : ils représentent le cadre de vie particulier d’une personne, composé des caractéristiques de la personne qui ne font pas partie d’un problème de santé ou d’un des états de santé.


          


        


        La CIF fournit ainsi une approche multidimensionnelle de la classification du fonctionnement et du handicap en tant que processus interactif et évolutif, que l’on peut schématiser de la façon suivante (fig. 1).


        
          
            [image: Illustration]
          

        

        L’un des reproches faits à la CIF est qu’elle n’était pas applicable dans la pratique pédiatrique, car elle ne prenait pas assez en compte l’aspect développemental qui caractérise tout enfant, quel que soit son handicap. En 2005, une adaptation pédiatrique (ICF-CY : International Classification of Functionning disability and health – Children and Youths) est proposée, en cours de validation par l’OMS, dont l’objectif est avant tout une clarification des termes employés et une meilleure coordination des pratiques entre les différents professionnels entourant l’enfant et sa famille [9].


        À côté de ces classifications de l’OMS, s’est développé avec Patrick Fougeylloras [2] un courant anthropologique aboutissant à la classification québécoise du Processus de production du handicap (PPH). Fondé sur un modèle anthropologique de développement humain et sur l’interaction personne-environnement, on peut définir le processus de PPH comme un modèle explicatif des causes et conséquences des maladies, traumatismes et autres troubles. Comprenant un ensemble de variables individuelles et environnementales, ce processus met en lumière le mode de production d’obstacles ou de facilitateurs à la réalisation des habitudes de vie d’une personne.

      




      
        ◆ Un concept plus récent : maladies rares et organisation des soins qui en découlent


        En Europe, une maladie est dite rare lorsqu’elle touche moins d’une personne sur 2 000 (soit moins de 30 000 personnes par pathologie en France). Cependant, on dénombre à l’heure actuelle entre 7 000 et 8 000 maladies rares, ce qui rend le nombre total de malades important (toutes maladies rares confondues). Cela concerne ainsi 3 millions de personnes en France, 25 à 30 millions en Europe et 6 à 8 % de la population mondiale. Les maladies rares concernent particulièrement la population pédiatrique car 50 % d’entre elles se déclarent dans l’enfance, voire en périodes prénatale ou néonatale, et elles représentent une cause importante de décès dans cette population (35 % des décès avant 1 an, 10 % entre 1 et 5 ans et 12 % entre 5 et 15 ans) ; 80 % d’entre elles sont d’origine génétique. Dans 50 % des cas, ces maladies sont responsables d’un handicap moteur, sensoriel et/ou intellectuel et bon nombre de ces patients sont donc suivis en service de neurologie pédiatrique par des équipes spécialisées.


        À la fin des années 1990, grâce à l’élan du mouvement associatif, en particulier l’Association française contre les myopathies (AFM), les maladies rares deviennent une préoccupation de santé majeure. En 2003, dans le cadre de la loi relative à la politique de santé publique, le déploiement d’un plan stratégique pour améliorer la prise en charge des personnes atteintes de maladies rares est annoncé. Suite au vote de cette loi, le premier PNMR (Plan national maladies rares) est élaboré et mis en œuvre sur la période 2005-2008 [10]. Celui-ci se décline en 10 axes clés :


        
          	mieux connaître l’épidémiologie des maladies rares ;



          	reconnaître leur spécificité ;



          	développer l’information générale concernant ces maladies ;



          	développer la formation des professionnels de santé ;



          	organiser le dépistage et l’accès aux tests diagnostiques ;



          	améliorer l’accès aux soins et la qualité de la prise en charge ;



          	poursuivre l’effort en faveur des médicaments orphelins ;



          	répondre aux besoins spécifiques d’accompagnement ;



          	promouvoir la recherche et l’innovation ;



          	développer des partenariats nationaux et européens.


        


        La mesure phare de ce plan réside dans la labellisation de Centres de référence maladies rares (CRMR) et de Centres de compétence (CCMR), répartis sur l’ensemble du territoire français, qui structurent une offre de soins de très haut niveau.


        Puis le PNMR 2 (2011-2014) [11] s’articule autour de trois axes stratégiques :


        
          	renforcer la qualité de la prise en charge des patients ;



          	développer la recherche sur les maladies rares ;



          	amplifier la coopération européenne et internationale dans un but de mutualisation.


        


        Il permet la création, en 2015, de 23 filières de santé maladies rares (FSMR) ayant pour but d’animer et de coordonner les activités de tous les acteurs impliqués dans la prise en charge des malades et la recherche. Parmi ces 23 FSMR, citons la filière G2M, qui prend en charge les maladies héréditaires du métabolisme, la filière AnDDi-Rares, qui s’occupe des anomalies du développement de causes rares, la filière DéfiSciences, qui prend en charge la déficience intellectuelle, les épilepsies rares et le polyhandicap, la filière FILNEMUS, qui se charge des maladies neuromusculaires, etc.


        Enfin le PNMR 3 (2018-2022) vise cinq grandes ambitions [12] :


        
          	permettre un diagnostic rapide pour chacun ;



          	innover pour traiter ;



          	améliorer la qualité de vie et l’autonomie des personnes malades ;



          	communiquer et former sur les maladies rares ;



          	moderniser les organisations et optimiser les financements nationaux.


        


        L’actualisation de la structuration du réseau a permis la labellisation pour la période 2017-2022 de 388 centres de référence maladies rares (CRMR), dont 65 pédiatriques et 238 mixtes (adultes-enfants).


        Un CRMR est un centre expert pour une maladie ou un groupe de maladies rares, qui rassemble des compétences pluridisciplinaires hospitalières reconnues pour la prise en charge de la maladie. Il exerce une attraction interrégionale, nationale ou internationale au-delà du bassin de santé de son site d’implantation. Un centre de référence a plusieurs rôles :


        
          	il permet au malade et ses proches de trouver une prise en charge globale en améliorant l’accès au diagnostic et son annonce, en définissant, organisant et réévaluant régulièrement la stratégie de prise en charge et le suivi interdisciplinaire dans le cadre d’une filière de soins identifiée et cohérente, en veillant à l’information et à l’éducation thérapeutique du malade et de sa famille ;



          	il guide et coordonne les professionnels de santé non spécialisés participant à la prise en charge de proximité du malade (acteurs de soins ou sociaux de proximité, centre hospitalier proche du malade), en les informant et les formant sur la pathologie et sa prise en charge ;



          	il s’engage dans une dynamique de coordination entre centres prenant en charge la même pathologie ou groupe de pathologies ;



          	il est l’interlocuteur des autorités administratives et des associations de malades pour œuvrer à l’amélioration de la prise en charge et de la qualité de vie du malade et de sa famille ;



          	il participe à la surveillance épidémiologique de la maladie, à l’animation des recherches et essais thérapeutiques, à la diffusion (indications et prescriptions) et au suivi des thérapeutiques et dispositifs orphelins, ainsi qu’à la mise en place de bonnes pratiques professionnelles concernant la pathologie, en liaison avec les équipes nationales et internationales travaillant dans le même domaine.


        


        Un Centre de compétences maladies rares (CCMR) est le référent régional du centre de référence pour les pathologies prises en charge. Il offre donc un appui pour la prise en charge et le suivi global de proximité. Un CCMR peut également amener une compétence complémentaire à l’expertise du CRMR auquel il est rattaché. Il participe à l’ensemble des missions du centre de référence dont il dépend. La dernière labellisation de 2017 a permis la labellisation de 1 845 CCMR, dont 392 pédiatriques et 1 199 mixtes (adultes-enfants).
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    CHAPITRE 2


    Déficience intellectuelle ou trouble du développement intellectuel


    


    Aurore Curie, Vincent des Portes


    


    
      Le développement cognitif normal est le résultat d’influences complexes où se mêlent, à chacune des phases du développement, programmes cellulaires intrinsèques et effets de l’environnement. La déficience intellectuelle (DI) ou trouble du développement intellectuel (TDI) est l’un des troubles du neurodéveloppement (TND). Il s’agit d’une affection fréquente, qui se caractérise par une difficulté particulière à raisonner et comprendre une information abstraite ou complexe, ce qui retentit fortement sur l’ensemble des apprentissages, y compris scolaires, et limite les capacités d’adaptation dans la vie quotidienne, même à l’âge adulte. Le handicap intellectuel ou handicap mental résulte d’une interaction entre la vulnérabilité individuelle d’une personne avec DI et son écosystème, c’est-à-dire l’environnement familial, culturel, institutionnel, qui peut être obstacle ou facilitateur. Les causes de DI sont très diverses. Dans plus de 50 % des cas, la DI est d’origine génétique, de très nombreuses maladies rares pouvant être impliquées. L’évaluation multidimensionnelle régulière des personnes DI permet de mieux comprendre leur fonctionnement (points forts et points faibles) et d’envisager un projet d’accompagnement médicopsychoéducatif personnalisé, afin de permettre une meilleure qualité de vie et de participation à la vie sociétale.


      
        ◆ Terminologie et critères diagnostiques


        
          TERMINOLOGIE


          De nombreux termes différents ont été utilisés au cours du temps pour désigner la DI : oligophrénie, idiotie, imbécilité, débilité mentale, handicap mental, arriération mentale, retard mental [1]. Le terme actuellement le plus utilisé est celui de « déficience intellectuelle » (DI), qui a remplacé le terme de « retard mental ». Le terme « handicap mental », encore souvent utilisé, souligne les difficultés adaptatives et sociales associées à la DI [2]. Les personnes DI préfèrent qu’on utilise le terme de « personne handicapée intellectuelle » [3]. Dans la 11e révision de la classification internationale des maladies (CIM-11) de l’Organisation mondiale de la santé (OMS), qui a été adoptée et entrera en vigueur au 1er janvier 2022, le terme de « trouble du développement intellectuel » (TDI) a été introduit [4]. La 5e édition du Manuel diagnostique et statistique des troubles mentaux (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, DSM-V, 2013), qui décrit précisément chacun des troubles mentaux, utilise indifféremment les deux termes, DI et TDI [5].

        


        
          

          CRITÈRES DIAGNOSTIQUES


          Trois organisations internationales sont impliquées dans la définition de la DI : l’OMS (avec la CIM-11, 2019) [4], l’American Association on Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD) [6], et l’APA (American Psychiatric Association) avec le DSM-V (2013) [5]. Les trois instances (CIM-11, AAIDD et DSM-V) s’accordent sur les trois critères diagnostiques suivants :


          
            	un déficit des fonctions intellectuelles, telles que le raisonnement, la résolution de problèmes, la planification, la pensée abstraite, le jugement et l’apprentissage. Ce déficit est confirmé par une évaluation clinique et par une évaluation intellectuelle individualisée et standardisée (tests psychométriques ou tests d’intelligence, dont les plus utilisés sont les échelles de Wechsler adaptées à l’âge), permettant d’objectiver une différence significative des capacités cognitives d’un individu par rapport à ce qui est attendu pour son âge réel, avec un quotient intellectuel (QI) inférieur à – 2 déviations standard (soit QI ≤ 70, ± 5, c’est-à-dire la marge d’erreur de mesure) ;



            	un déficit du fonctionnement adaptatif, dans au moins une des trois dimensions (habiletés conceptuelles, sociales et pratiques), de sévérité suffisante pour nécessiter un besoin de soutien. Le fonctionnement adaptatif est évalué cliniquement et à l’aide de mesures standardisées (échelle de Vineland II), qui peuvent être réalisées avec un aidant qui connaît bien le patient (parent, etc.). Sans soutien, les déficits du fonctionnement adaptatif limitent le fonctionnement dans un ou plusieurs domaines de la vie quotidienne tels que la communication, la participation sociale, les habiletés de vie autonome dans divers environnements (domicile, école, travail, culture et loisirs) ;



            	ces déficits touchant les habiletés intellectuelles et adaptatives doivent apparaître pendant la période développementale, c’est-à-dire durant l’enfance ou l’adolescence. L’AAIDD précise qu’ils doivent apparaître avant l’âge de 18 ans, tandis que le DSM-V ne mentionne pas un âge particulier.


          

        


        
          DEGRÉS DE SÉVÉRITÉ DE LA DI


          Initialement, la gravité de la DI était définie en fonction des résultats obtenus aux tests psychométriques (test de QI), comme par exemple dans les versions précédentes des classifications (telles que la CIM-10, ou le DSM-IV). Classiquement, on distinguait : DI légère lorsque le QI était compris entre 50 et 69, DI modérée lorsque le QI était compris entre 35 et 49, DI grave (severe en anglais) pour laquelle le QI était compris entre 20 et 34, DI profonde quand il était inférieur à 20 [7, 8] (tab. 1). Plus récemment, le DSM-V définit une classification de la gravité de la DI à partir du comportement adaptatif (conceptuel, social et pratique), tout en gardant les quatre mêmes niveaux de sévérité (DI légère, modérée, grave et profonde) (tab. 1) [5]. L’objectif principal de la classification du DSM-V, tout comme de l’AAIDD, est d’évaluer la sévérité du trouble en se fondant sur les besoins de soutien de la personne, qui découlent de ses compétences adaptatives et de ses fragilités [1]. En effet, les besoins de soutien d’une personne DI varient de façon très importante en fonction de la sévérité de celle-ci.


          Ainsi, les personnes avec une DI légère peuvent le plus souvent accéder à un niveau scolaire élémentaire, voire au-delà avec un niveau de soutien suffisant. Dans de nombreux cas, elles peuvent vivre de façon autonome au sein de leur communauté avec un niveau minimal de soutien, et accéder à un emploi à l’âge adulte. Elles peuvent avoir besoin d’aide pour gérer leur budget, faire des courses ou utiliser les moyens de transport en commun.


          Les personnes avec une DI modérée accèdent à des acquis scolaires et à un niveau de communication variables mais qui se limitent généralement aux compétences de base. La plupart des activités de soins corporels quotidiens peuvent être exécutées, mais peuvent nécessiter une formation et un soutien prolongés. Un emploi indépendant peut être obtenu dans des postes qui exigent des compétences conceptuelles ou sociales limitées. La vie autonome peut être réalisée avec des niveaux de soutien modérés, tels que ceux offerts dans des foyers de groupe.


          
            
              [image: Tableau]
            
          


          Les personnes avec une DI sévère acquièrent des compétences en communication très élémentaires et limitées. Les activités d’autogestion de la santé nécessitent une aide quotidienne. De nombreuses personnes dans cette catégorie ont besoin d’un environnement supervisé pour assurer leur sécurité et d’un soutien quotidien. La résidence dans un logement assisté est généralement nécessaire.


          Les personnes avec une DI profonde (personnes polyhandicapées) dépendent des autres pour tous les aspects des soins quotidiens. Les compétences en communication sont très limitées. Des limitations sensorielles ou physiques sont souvent associées.

        

      




      
        ◆ Prévalence de la DI


        La distribution théorique du quotient intellectuel (QI) selon une courbe de Gauss indique que 2,5 % de la population aurait un QI inférieur à 70. On rappelle cependant que l’évaluation des capacités adaptatives des personnes fait intégralement partie de la définition retenue de la DI (voir ci-dessus). Cette évaluation n’a malheureusement pas été réalisée dans la plupart des études s’intéressant à la prévalence de la DI, ce qui peut tendre à une surestimation de la fréquence de la DI si les enfants ont de bonnes capacités adaptatives malgré un QI < 70 et sont malgré tout retenus comme DI [1].


        Une méta-analyse reprenant 52 études internationales estimait la prévalence de la DI à 1,04 % [9]. Une autre étude se fondant sur un registre de la DI, réalisée en Finlande, met en évidence une prévalence cumulée de 1,2 % à 17,5 ans [10]. Il semble néanmoins nécessaire de distinguer la DI légère et la DI sévère, car toutes les études s’accordent pour reconnaître que la DI légère est beaucoup plus fréquente que la DI sévère [1]. On peut retenir une prévalence de 0,3 à 0,4 % pour la DI sévère [1]. Tandis que la prévalence de la DI légère est un peu plus hétérogène et varie entre 1 et 1,8 % en France et dans les autres pays développés [1]. Une étude française réalisée dans l’Isère a mis en évidence une prévalence de 1,8 % [11]. Cette étude retrouve également que la DI légère est plus fréquente chez les garçons (sex-ratio de 1,4 garçon pour 1 fille), en cas d’antécédent familial de DI, et dans les groupes de niveau socioéconomique plus bas [11]. Au contraire, la prévalence de la DI sévère varie peu en fonction du niveau socioéconomique [1, 12].

      




      
        ◆ Physiopathologie de la DI


        Au cours de ces trois dernières décennies, de très nombreux gènes responsables de DI ont été identifiés, permettant une meilleure compréhension des bases moléculaires et cellulaires à l’origine de la DI [13]. L’analyse des protéines impliquées dans la DI a mis en évidence qu’elles le sont particulièrement dans le contrôle de l’expression des gènes et dans le fonctionnement de la synapse (transmission synaptique ou plasticité synaptique) [14]. D’autres perturbent le métabolisme énergétique (protéines des mitochondries), le recyclage intracellulaire (protéines lysosomales), l’excitabilité ou les échanges membranaires intra et extracellulaires, etc.


        La physiopathologie de la DI dépend aussi du stade de développement du système nerveux central concerné. Toutes les étapes du développement peuvent être affectées, depuis l’organogenèse (neurogenèse, prolifération cellulaire, migration neuronale et différenciation neuronale, axonogenèse, synaptogenèse) jusqu’au fonctionnement de la transmission synaptique (maturation et plasticité synaptique) [13]. En général, plus l’atteinte est précoce, plus les dommages du système nerveux central sont importants, pouvant être responsables notamment de malformations cérébrales. La nature des malformations cérébrale est fonction du moment de survenue de l’altération du développement cérébral pendant la vie intra-utérine [13].


        En l’absence de malformation cérébrale macroscopiquement visible (IRM cérébrale normale), ce qui est le cas le plus fréquent, la DI est alors directement liée au dysfonctionnement cellulaire (neuronal ou glial) induit par la mutation du gène en question [15]. Depuis les années 1970, des anomalies de la densité et de la morphologie des épines dendritiques (structures dynamiques qui portent la plupart des synapses excitatrices et constituent un élément clé de la plasticité synaptique) ont été mises en évidence dans la DI [14]. Les modifications de la force synaptique et les remodelages structuraux des réseaux neuronaux sont en effet à la base des processus de mémorisation et d’apprentissage. Il est donc logique que l’altération des voies de signalisation impliquées dans la plasticité synaptique conduise à un déficit cognitif. Schématiquement, la plupart des protéines impliquées dans la DI participent aux grandes voies de signalisation suivantes : la voie RhoGTPase (protéines impliquées dans la transduction des signaux extracellulaires à l’intérieur de la cellule, en orchestrant les modifications de l’organisation du cytosquelette d’actine), la voie Ras/ERK, la voie des petites GTPases (Rab, impliquées dans le trafic des vésicules synaptiques dans l’espace présynaptique), la voie IL1RAPL1/JNK/PSD (molécules d’adhésion), ou encore la voie de régulation de l’expression des gènes (facteurs de transcription, facteur de remodelage de la chromatine) [13, 14].


        Il est également intéressant de noter que le développement de nouvelles techniques d’acquisition des images (notamment l’acquisition volumétrique tridimensionnelle de haute résolution en séquence pondérée en T1 et l’imagerie en tenseur de diffusion ou DTI) et de traitement des données a permis de révéler, dans des groupes homogènes de patients, des anomalies morphologiques plus fines, méconnues par les techniques habituelles. Ainsi dans le syndrome de l’X fragile, une augmentation de volume des noyaux caudés a été mise en évidence sur des groupes de patients comparés à des contrôles appariés en âge et en sexe [16, 17]. Or, cette structure cérébrale joue un rôle de filtre des informations provenant en particulier du cortex préfrontal, régulant spécifiquement les fonctions exécutives, qui sont particulièrement altérées chez les patients X fragiles [18]. On peut également citer l’exemple du syndrome de Williams où des anomalies des régions pariéto-occipitales ont été mises en évidence, et peuvent être mises en relation avec les difficultés très particulières de traitement de l’information visuospatiale présentées par ces patients [19, 20].

      




      
        ◆ Repérage et dépistage : vers un diagnostic positif de DI


        
          CONTEXTES DE REPÉRAGE


          Un nourrisson ou un enfant présentant une DI peut être repéré dans trois contextes cliniques distincts : dans le cadre d’un suivi ciblé car il appartient à une population d’enfants « vulnérables », à risque de TND du fait d’événements anté ou périnataux, ou dans le cadre de la découverte d’un signe d’appel à la naissance (période néonatale), ou encore lors d’un développement inhabituel chez un enfant sans facteur de risque connu [1].


          
            Suivi de populations d’enfants vulnérables, repérés en anté ou périnatal


            Certaines populations de nouveau-nés peuvent être considérées comme « vulnérables », c’est-à-dire présenter un risque supérieur à celui de la population générale de présenter une DI ou un TND : il peut s’agir de nouveau-nés prématurés, ou ayant eu des signes d’anoxie périnatale, ou ayant été exposés pendant la grossesse à un agent infectieux (par exemple, cytomégalovirus, toxoplasmose), à un toxique (par exemple, alcool, antiépileptique), à une pathologie maternelle (par exemple, dysthyroïdie), ou encore de nouveau-nés pour lesquels une anomalie cérébrale de pronostic incertain a été découverte sur les échographies prénatales, avec poursuite de la grossesse (par exemple, ventriculomégalie, agénésie du corps calleux, anomalies du cervelet) [1]. Une anomalie chromosomique peut aussi avoir été identifiée en prénatal, sur une analyse génétique demandée devant un signe d’appel échographique ou dans le cadre du dépistage généralisé de la trisomie 21, qui pose des questions éthiques spécifiques [21]. Pour les nouveau-nés prématurés ou ayant eu des signes d’anoxie périnatale, de nombreux réseaux périnataux se sont progressivement mis en place en France, dans toutes les régions, impliquant les néonatologues, les pédiatres libéraux et les CAMSP (centres d’action médicosociale précoce).

          


          
            Découverte néonatale d’une pathologie responsable de DI


            En période néonatale, le nouveau-né peut présenter un signe morphologique ou un signe neurologique [1]. Ces signes sont possiblement associés à un retard de développement et nécessitent des investigations [22]. Les signes cliniques peuvent être caractéristiques d’un syndrome connu. Dans ce contexte, la qualité des conditions de l’annonce du diagnostic est déterminante [23].


            Par ailleurs, le dépistage néonatal systématique a démontré sa pertinence pour deux pathologies accessibles à un traitement dès les premiers jours de vie : la phénylcétonurie et l’hypothyroïdie congénitale [24]. Ces deux pathologies constituent deux très beaux exemples de causes de DI évitable grâce à un dépistage et une prise en charge précoces. Le circuit de dépistage et de suivi de ces enfants est très bien organisé en France [1].

          


          
            Développement psychomoteur inhabituel chez un enfant sans facteur de risque


            Le décalage dans le développement psychomoteur d’un enfant « tout venant », sans facteur de risque familial, anté ou périnatal, est la situation clinique la plus fréquente [1]. Certains signes d’appel précoces, dès les premières semaines (hypotonie franche, mauvais contact oculaire, absence de sourire réponse à 3 mois, absence de préhension volontaire à 6 mois), justifient d’emblée des explorations complémentaires devant ce trouble avéré du neurodéveloppement. D’autres signes d’alerte (absence de transfert ou de déplacement au sol à 12 mois, absence de marche à 18 mois, absence de langage à 2 ans, comportement très hyperactif ou opposant entre 3 et 5 ans, etc.) sont moins spécifiques, pouvant révéler un TND ou constituer une simple variante individuelle du développement psychomoteur ordinaire, éventuellement favorisés par un environnement psychosocial peu stimulant, non forcément associé à une vulnérabilité de l’enfant lui-même. Ce sont un proche, un professionnel de la petite enfance ou les parents qui s’inquiètent d’un développement inhabituel en comparaison des autres enfants du même âge (fig. 1). Le repérage de ces signes d’alerte nécessite que les professionnels de la petite enfance connaissent le développement psychomoteur ordinaire, ses variations, et les signes qui doivent interroger. Des échelles de développement psychomoteur comme l’échelle de Brunet-Lézine [25] permettent de comparer le développement de l’enfant à la population générale, dans les quatre domaines : langage, posture, interaction sociale, coordination oculomanuelle. Les examens du carnet de santé (8 jours, 4 mois, 9 mois et 24 mois), s’ils sont réalisés avec rigueur, devraient permettre aux médecins traitants d’effectuer le repérage de la plupart des déficiences ou handicaps, avec demande d’avis spécialisé devant un décalage dans un ou plusieurs domaines d’acquisition [1].
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          IMPORTANCE DES TRAJECTOIRES DÉVELOPPEMENTALES


          La notion de trajectoire développementale de l’enfant est capitale. Il s’agit de retracer l’évolution dynamique des acquisitions psychomotrices de l’enfant. La première notion primordiale est d’identifier si l’enfant a toujours fait des progrès, même si c’est « à son rythme », ou s’il a présenté une régression psychomotrice, c’est-à-dire une perte d’acquis qu’il parvenait à réaliser précédemment. En cas de régression psychomotrice, il convient d’éliminer rapidement certaines maladies métaboliques ou encore certaines formes particulières d’épilepsie.


          Par ailleurs, il est très important d’observer la trajectoire développementale de l’enfant en fonction des interventions mises en place (au bout de 6 mois ou 1 an) : est-ce qu’il mobilise ses compétences ou au contraire reste-t-il, malgré la rééducation, en deçà des compétences attendues pour son âge.


          Une fois le diagnostic étiologique de la DI établi, il est également intéressant de disposer de courbes de référence traçant la trajectoire développementale attendue en fonction du diagnostic établi. Ainsi, connaissant par exemple l’évolution de l’étendue du vocabulaire chez les enfants trisomiques 21 en fonction de l’âge, on ne sera pas inquiet si l’un d’eux dit moins de 10 mots à 30 mois, alors qu’on réalisera des examens complémentaires si c’est le cas à 4 ans [1, 26].

        


        
          

          SIGNES D’APPEL DE DI


          Les signes d’appel de la DI sont différents en fonction de son degré de sévérité [1, 27].


          En cas de DI sévère à profonde, les signes d’appel peuvent être présents dès les premières semaines de vie. Il peut s’agir d’une hypotonie, d’un mauvais contact oculaire, ou de l’absence de sourire réponse.


          En cas de DI modérée, les signes d’appel sont notés entre l’âge de 1 et 5 ans. Il s’agit alors plutôt d’un retard de langage, d’un retard de marche, d’une hyperactivité ou d’une agressivité importante.


          En cas de DI légère, les signes d’appel sont beaucoup plus tardifs et surviennent en école élémentaire voire au collège. Il peut s’agir d’un échec scolaire, de troubles des conduites ou d’une dépression à l’adolescence lorsque le diagnostic n’est pas posé avant.

        


        
          À QUEL ÂGE FAIRE LE DIAGNOSTIC DE DI ?


          La première étape du diagnostic est de distinguer une simple variante du développement et un TND. La distinction n’est pas toujours simple. Le diagnostic d’un TND est donc un processus dynamique [1, 28]. Lors de la découverte d’un décalage dans les acquisitions de l’enfant, il convient de mettre en place des interventions, le plus précocement possible, et d’observer l’évolution de l’enfant, sa trajectoire développementale (voir ci-dessus). En effet, si avec la mise en place des interventions l’enfant mobilise ses compétences et « rattrape » son retard, on peut conclure à une simple variante individuelle du développement psychomoteur. À l’inverse, s’il progresse mais reste après 6 mois à 1 an de rééducation bien conduite en deçà des compétences attendues pour son âge, on peut alors suspecter un TND (fig. 1).


          La seconde étape du diagnostic consiste à préciser le type exact de ce TND, ce qui peut prendre plus de temps [1]. En effet, chez le nourrisson et l’enfant d’âge préscolaire, le terme de retard psychomoteur global ou retard global de développement est souvent utilisé devant un décalage dans au moins deux domaines de développement : motricité globale, motricité fine, langage, ou interaction sociale [28, 29]. Un « retard global de développement » peut effectivement révéler un TND, et notamment une DI, mais il peut également être la manifestation précoce d’autres TND, tels qu’un trouble du spectre de l’autisme (TSA) ou des troubles cognitifs spécifiques sévères ou multiples du langage oral ou de la coordination. Ces différents TND peuvent être isolés (et considérés comme des diagnostics différentiels de la DI) ou associés à la DI [1, 27]. Ainsi 30 à 40 % des personnes présentant un TSA ont également une DI [1]. Pour éviter toute confusion, on réservera le terme dys (dysphasie, dyslexie, dyspraxie, dyscalculie) aux enfants ayant des compétences intellectuelles préservées (c’est-à-dire sans DI).


          En cas de DI sévère ou profonde, le diagnostic positif de DI sera affirmé avant l’âge de 3 ans [1]. En revanche, en cas de DI modérée, celui-ci ne pourra être confirmé que vers l’âge de 5 ans, avec la réalisation d’une première psychométrie et d’une évaluation des fonctions adaptatives. La présence d’un déficit moteur ou sensoriel, de troubles psychoaffectifs, ainsi qu’un environnement linguistique et social peu stimulant peuvent rendre le diagnostic encore plus complexe. Enfin, en cas de DI légère, le diagnostic sera fait plus tardivement (en école élémentaire ou au collège) car ce n’est qu’avec l’augmentation du niveau de difficulté de ce qui est demandé à l’enfant que l’écart par rapport aux enfants à développement ordinaire se révélera. Une évaluation psychométrique et des capacités adaptatives permettront de confirmer le diagnostic.

        


        
          QUELS OUTILS SONT UTILES POUR POSER LE DIAGNOSTIC DE DI ?


          Les tests psychométriques les plus utilisés en France sont les échelles de Wechsler adaptées à l’âge chronologique de la personne testée : WPPSI IV (2 ans et 6 mois à 7 ans et 7 mois) [30], WISC V (6 ans à 16 ans et 11 mois) [31] et WAIS IV (> 16 ans) [32]. Ces batteries sont composées de différents subtests, qui permettent le calcul d’indices évaluant diverses fonctions cognitives : indice de compréhension verbale (ICV), indice visuospatial (IVS), indice de raisonnement fluide (IRF), indice de mémoire de travail (IMT) et indice de vitesse de traitement (IVT). Ces échelles permettent d’obtenir un QI qui, s’il ne peut à lui seul résumer l’intelligence de la personne, permet d’avoir un indice global de ses performances. Le QI se distribue dans une population selon une loi normale (courbe de Gauss) de moyenne 100 et de déviation standard (DS) de 15. Dans la DI, le QI est inférieur à – 2 DS, soit ≤ 70 ± 5 (c’est-à-dire la marge de mesure). Le profil d’une personne avec DI se caractérise par un échec aux épreuves qui font appel au raisonnement logique et abstrait, verbal (similitudes, compréhension, vocabulaire) ou visuoperceptif et spatial (identification de concepts, matrices, cubes). On observe une certaine homogénéité des notes standard avec, la plupart du temps, très peu de différences significatives entre elles et entre les différents indices (fig. 2).
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Figure 1/ Classification internationale du fonctionnement (CIF).
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Tableau 1/ Classifications de la sévérité de la DI.

Gravité  Criteres
du DSM-IV :
fondés sur
le QI*
Légere 50 < QI <69
Modérée 36 < QI <49
Grave 20<QI<35
Profonde QI < 20

Critéres du DSM-V :
fondés sur le

comportement
adaptatif (cognitif,
social et pratique)

Peuvent vivre
indépendamment avec un
niveau de soutien minimal

Peuvent vivre de fagon
autonome avec des niveaux
modérés de soutien, tels
que ceux disponibles dans
des foyers de groupe

Nécessitent une assistance
quotidienne pour les

soins personnels et une
supervision pour leur
sécurité

Nécessitent des soins 24 h
sur 24

Critéres de UAAIDD :
fondés sur l'intensité
des besoins de soutien

Besoins de soutien
intermittents (dans les
périodes de transition,
d'incertitude ou de stress)

Besoins de soutien
limités, mais nécessaires
dans certaines situations
de la vie quotidienne

Besoins de soutien
importants, nécessaires
pour les activités de la vie
quotidienne

Besoins de soutien
massifs, nécessaires pour
tous les aspects de la vie
quotidienne, ainsi que
pour leur sécurité

Critéres de la CIM-11:
fondés sur la sévérité

de l'atteinte du
fonctionnement
intellectuel et adaptatif**
- 2 DS < fonctionnement

intellectuel et
adaptatif < - 3 DS

- 3 DS < fonctionnement
intellectuel et
adaptatif < - 4 DS

Fonctionnement intellectuel
et adaptatif < - 4 DS***

Fonctionnement intellectuel
et adaptatif < - 4 DS***

* Cette classification est maintenant obsoléte.
** Mesurée par des tests standardisés et normés ou sur des indicateurs cliniques comportementaux appropriés si ces tests ne

sont pas disponibles.

*** a distinction entre ces deux catégories (DI grave et profonde) est fondée sur Uintensité de l'atteinte du comportement adaptati
car les tests standardisés du fonctionnement intellectuel (échelles psychométriques) ne permettent pas de les distinguer.
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Figure 1/ Distinction entre une simple variante du développement et un TND : un processus
dynamique.
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Figure 2/ Résultat d’'une psychométrie (WPPSI-IV) réalisée chez un jeune garcon de 4 ans
et 5 mois présentant une DI légére a modérée. Les résultats aux différents subtests sont
déficitaires (< - 2 DS) de facon homogeéne. LICV est a 57, UIVS a 54, U'IRF a 59, U'IMT est a 50
et UIVT a 53. Le QI total est a 48. Par ailleurs, une échelle de Vineland Il a été réalisée et met
en évidence une note standard de 56 en communication, de 45 en vie quotidienne et de 53 en
socialisation.
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