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On peut distinguer 3 contextes cliniques de repérage

e Suivi ciblé d’enfants vulnérables du fait d’événement anté- ou périnataux,
e Découverte d’'un signe d’appel a la naissance,

e Développement inhabituel chez un enfant sans facteur de risque connu.

Quels signes d'alerte ? Quand s'inquiéter ?
Plus le degré de déficience est sévere, plus ces signes sont précoces.
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Quel que soit l'age Delabans

Inquiétude des parents notamment sur le Pour une déficience modérée

développement psychomoteur, le langage et le e Retard de language

suivi scolaire de leur enfant.
e Retard de marche,

Dés les premiéres semaines e Hyperactivité,

Pour une déficience sévére a profonde ~ * Agressivité,

e Hypotonie, e Troubles du sommeil.

M i tact Laire, A , 79 2 o .
* Mauvais contact ocutarre A l'école élémentaire voire au

e Absence de sourire réponse. collége
Pour une déficience légere
e Echec scolaire,

e Troubles des conduites,

e Dépression a ladolescence.

o Voir la vidéo « A quel moment faut-il s'inquiéter et face a quels signes ? » — 4min 45s
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https://handiconnect.fr/
https://vimeo.com/518148318/12ba7cb39c
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Quels acteurs ?
Pour repérer

e Parents
e Professionnels de la petite enfance : puéricultrices, assistantes maternelles...
e Professionnels de UEducation Nationale : enseignants, psychologues...

e Professionnels de santé de premiére ligne : médecins généralistes, pédiatres en libéral ou de la
Protection Maternelle et Infantile (PMI), médecins scolaires, professionnels paramédicaux et
psychologues.

Pour établir le diagnostic

Une équipe pluridisciplinaire spécialisée formée aux outils de dépistage et de diagnostic.

Professionnels de santé de 2€ ligne :

Centre d’Action Médico-Sociale Précoce (CAMSP), annuaire des CAMSP, Centre Médico-Psycho
Pédagogique (CMPP), Centre Médico-Psychologique (CMP), services de neuropédiatrie, hopital de
proximité, neuropédiatre, plateformes de coordination et d’orientation. *

Professionnels de santé de 3€ ligne :

Services hospitaliers spécialisés (neuropédiatrie, génétique clinique, neuro imagerie), centres de
compétence ou de référence « Déficiences intellectuelles de causes rares » ou autres centres de référence
maladies rares selon les troubles associés.

Identifier avec la famille, un coordinateur du parcours de santé (médecin traitant, coordinateur d’un centre
de référence maladies rares, médecin de l'établissement d’accueil...).

* Les Plateformes de Coordination et d’Orientation (PCO) sont un nouveau dispositif national pour orienter
les enfants de moins de 7 ans présentant des écarts inhabituels dans leur développement, pour engager
une intervention coordonnée et pour un accés au Forfait d’Intervention Précoce (prise en charge par la
CPAM des colits engagés pour la 1re année, LFSS 2019). Pour en savoir plus :
www.handicap.gouv.fr/plateformes-tnd
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https://handicap.gouv.fr/sites/handicap/files/2022-05/Liste%20PCO%2005_2022_0.pdf
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Quelle démarche diagnostique ?

On démarre, en présence de signes d’appel, par une recherche de trouble(s) du neurodéveloppement, gu’il
faut distinguer d’'une simple variante individuelle.
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stimulations appropriées,
alliance avec la famille,
| correction des troubles l
sensoriels (audition, vision),
rééducation (psychomotricité,
orthophonie...)

neuro développement observées.

D’optimiser les effets positifs des
interventions éducatives et
thérapeutiques, méme si le
diagnostic n’est pas encore confirmé
et d’autres hypothéses
diagnostiques peuvent étre
évoquées (ex : troubles sévéres du
développement du langage oral,
Troubles du Spectre Autistique
(TSA).
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=~ — - e De préparer la socialisation et la
Vv scolarisation en mobilisant tous les
COMPETENCES acteurs autour de lenfant.
Fen PAB&SBIUSABLES e |'ouverture d'un dossier MDPH
. donnant acceés a des aides.
TROUBLE DU NEURODEVELOPPEMENT ? [N Y
Retard global ou troubles spécifiques ? Dl T T ——— -"

Le dépistage pour les professionnels de 1™ ligne :
Lors d’une consultation dédiée, organisée en raison d’un signe d’alerte (cotation longue CTE, remboursée

60€), le médecin :

¢ Recueille les informations familiales et personnelles sur le parcours de la socialisation a la scolarité, le
contexte socio-familial, les antécédents personnels et familiaux, les principales étapes du
développement (langagier, psychomoteur)

e Procéde a lexamen somatique complet, avec une attention particuliére aux signes neurologiques et
morphologiques, et aux troubles auditifs ou visuels associés, en utilisant les repéres du carnet de santé.

¢ Oriente précocement vers des professionnels de laccompagnement et de la rééducation pour des
séances de kinésithérapie, de psychomotricité, d’orthophonie, sans attendre la certitude diagnostique.

e Prescrit éventuellement des examens en relation avec les signes cliniques (EEG, bilan métabolique...)

e Adresse U'enfant au CAMSP, a un neuropédiatre, et/ou a un pédopsychiatre, pour affiner le diagnostic,
préciser le projet d’intervention précoce multidisciplinaire, compléter le bilan par des examens ciblés, et
éventuellement vers un généticien, pour amorcer la recherche de la cause.
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Instaurer une relation de confiance équilibrée avec les

r .] parents

¢ Informer et écouter les parents, reconnaitre leurs compétences, et leur connaissance de
leur enfant pour qu’ils comprennent lenjeu d’'une aide précoce et qu’ils acquiérent une
confiance suffisante en leur capacité a s'occuper d’un enfant différent.

e Reconnaitre et valoriser les compétences préservées chez lenfant, explorer les forces
et les ressources.

¢ Tenir compte de la spécificité culturelle et linguistique de la personne dans
Uévaluation.

e Réévaluer la trajectoire développementale de Uenfant par un suivi régulier.

o Voir la vidéo « Réle du médecin traitant dans le dépistage d’'un TND » — 2min 23s

Bilans visant a compléter l'évaluation fonctionnelle pluridisciplinaire :

Une fois le diagnostic de TDI posé, il faut évaluer le fonctionnement de Uenfant. Ceci est réalisé avec un
panel de bilans du langage et de la communication, et du fonctionnement sensorimoteur. Etape essentielle
qui permettra aux différents intervenants de mettre en place un projet éducatif individualisé (PEl) le plus
pertinent et performant possible.

Quels outils d'aide au diagnostic ?

e Evaluation des capacités de raisonnement : échelles de Wechsler ou matrices encastrables selon la
sévérité de la DI.

e Evaluation des habiletés adaptatives, conceptuelles, sociales et pratiques pratiques : VABS Il (Vineland
Adaptive Behaviour Scale).

e Bilan psychomoteur : Echelles de développement précoce validées en France (exemples Brunet-Lézine,
EIS), questionnaires parentaux (exemple IFDC Inventaires francais du développement communicatif).
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i Attention : Si lon peut affirmer avant trois ans une DI sévere ou profonde, le diagnostic ¢

: ! de DI modérée ne pourra pas étre confirmé avant quatre ou cing ans, du fait de la faible :

| valeur prédictive des outils de diagnostic précoce. (Hors cas de diagnostic étiologique I

: précoce d’'un syndrome connu). |
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'} Dans tous les cas : importance de la mise en place de stratégies éducatives adaptées. "
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https://vimeo.com/518149775/c0b2c3f677
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Le diagnostic étiologique (professionnels de 3°™¢ ligne)

Une fois le handicap intellectuel diagnostiqué, il faut en déterminer la cause, ce qui peut permettre de :

Affiner un pronostic.

Evoquer des stratégies pour des programmes éducatifs.

Adapter la surveillance médicale et la prévention.

Guider le traitement, ou accéder aux éventuels essais thérapeutiques.
Donner un conseil génétique.

Eventuellement affiner un pronostic.

Diminuer la culpabilité parentale.

Connaitre les comportements préventifs.

Répondre a la question du pourquoi et nommer la maladie.

Eviter de nouveaux examens inutiles et potentiellement invasifs.

Orienter et accompagner la famille (associations, centres de référence...)

o Voir la vidéo « Rechercher lorigine de la déficience intellectuelle » — 1min 27s
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s I, Pour en savoir plus
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Fiche HAS : Réle du médecin de l'enfant intervenant dans le premier niveau de
recours aux soins.

Fiche HAS : Troubles du neurodéveloppement: repérage et orientation des enfants a
risque.

Déficiences intellectuelles. Collection Expertise collective INSERM. Montrouge : EDP
Sciences, 2016, XV-1157p

Déficiences intellectuelles : Les enseignements de Uexpertise collective INSERM.
Présentation de Vincent des Portes aux 3émes Journées Nationales IME IEM « Des
parcours porteurs de sens pour tous » Tours, 11 -13 octobre 2017.

Le diagnostic positif de troubles du neuro-développement et le diagnostic positif de

déficience intellectuelle, site de la Filiere « DéfiScience »

Trouver la cause d’une déficience intellectuelle : a quoi cela sert-il ? Présentation du

Dr Rougeot-Jung, PH service du Pr Des Portes CHU Lyon. Réseau Régional de
Rééducation et de Réadaptation Pédiatrique en Rhéne-Alpes (R4P), 18/05/2016.

.-------------’

Le projet éducatif individuel. Exemple sur le site de Réseau Lucioles.
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https://vimeo.com/518150490/9fbdf01137
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2018-01/role_medecin_enfant_vf.pdf
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2020-03/fs_tnd_fiche_v2.pdf
https://www.ipubli.inserm.fr/bitstream/handle/10608/6816/?sequence=45
https://www.creaicentre.org/images/JN_IME2017/VdesPortes_Expertise-INSERM.pdf
https://www.creaicentre.org/images/JN_IME2017/VdesPortes_Expertise-INSERM.pdf
https://www.defiscience.fr/diagnostic/diagnostic-positif/
https://www.defiscience.fr/diagnostic/diagnostic-positif/
https://www.r4p.fr/doc/category/119-colloque-r4p-18-mai-2016-deficiences-intellectuelles-du-diagnostic-a-l-accompagnement?download=509:trouver-la-cause-d-une-deficience-intellectuelle-a-quoi-cela-sert-il
https://www.reseau-lucioles.org/projet-educatif-individuel-eulalie-1999/
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Outils

e Curie et coll ( 2022). Guide de l'évaluation fonctionnelle multidimensionnelle dans

5
A 3

la déficience intellectuelle.

e Lehalle, D., & Héron, D. (2023). Diagnostic étiologique d’une déficience
intellectuelle. Journal de Pédiatrie et de Puériculture, 36(3), 87-93.

e Protocoles nationaux de diagnostic et de Soins (PNDS), a consulter sur le site de la

filiere DéfiScience. L'objectif d’'un PNDS est d’expliciter aux professionnels
concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle et le
parcours de soins d’un patient atteint d’'une maladie rare donnée. Les PNDS
comportent une partie « synthése destinée au médecin traitant ».

e Outils d’aide au diagnostic :

- Echelles de Wechsler, matrices encastrables
- VABS Il (Vineland Adaptive Behaviour Scale)

- Brunet-Lézine, EIS, questionnaires parentaux (ex : IFDC)

Ressources

e les bandes dessinées SantéBD « Douleur »
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e Sijte Santé Trés Facile, proposé par lassociation Trisomie 21 France.
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Contributeurs

Cette fiche a été co-construite et validée par le groupe de travail HandiConnect.fr « Trouble du
développement intellectuel (TDI) » dont les membres sont :

Pr Vincent des Portes (Filiere DéfiScience — entre de référence DI de causes rares), Marie-Pierre Reymond
(Filiere DéfiScience) Dr Jean Caron (Handidactique), Dr Bénédicte de Fréminville (Association Trisomie 21),
Isabelle Vazeilles (UNAPEI), Dr Danielle Camuzeau (médecin généraliste), Francois Besnier (parent),
Association Prader-Willi France

Mentions légales

Sa réalisation et sa mise en ligne en acceés libre ont été rendues possibles grace au soutien financier de nos
partenaires institutionnels.

HandiConnect.fr est un projet porté par 'association Coactis Santé et ses partenaires. Tous droits de
reproduction, de représentation et de modification réservés sur tout support dans le monde entier. Toute
utilisation a des fins autres qu’éducative et informative et toute exploitation commerciale sont

interdites. ©Coactis Santé

Premiere publication : septembre 2020
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https://defiscience.fr/app/uploads/2025/02/2022-defiscience-guide-evaluations-fonctionnelles-dans-la-di.pdf
https://defiscience.fr/app/uploads/2025/02/2022-defiscience-guide-evaluations-fonctionnelles-dans-la-di.pdf
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0987798323000440
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0987798323000440
http://www.defiscience.fr/diagnostic/pnds/
https://www.pearsonclinical.fr/wisc-iv-echelle-dintelligence-de-wechsler-pour-enfants-et-adolescents-quatrieme-edition
https://www.pearsonclinical.ca/fr/products/product-master/item-9.html
http://www.defiscience.fr/outils/la-vineland/
https://www.pearsonclinical.fr/blr-echelle-de-developpement-psychomoteur-de-la-premiere-enfance-de-brunet-lezine
https://www.cheneliere.ca/231-collection-programme-eis.html
https://solidarites-sante.gouv.fr/IMG/pdf/05.ifdc-2.pdf
https://santebd.org/les-fiches-santebd/douleur
http://santetresfacile.fr/
https://handiconnect.fr/groupes-de-travail/#trouble-du-developpement-intellectuel-tdi
https://handiconnect.fr/groupes-de-travail/#trouble-du-developpement-intellectuel-tdi
https://handiconnect.fr/partenaires-handiconnect
https://handiconnect.fr/partenaires-handiconnect

