N° SPECIAL : VE™ Rencontres d'Orthophonie.
Les approches thérapeutiques en orthophonie. Etudes de cas.

| RESUME:

Prise en charge précoce d’un enfant atteint du syndvome de Prader-Willi, posant I'hy-
pothése du lien existant entre la mise en place de praxies concernant la déglutition et
{’émergence du langage oral. L’acquisition du tonus corporel et la mise en place par le
Jjeu des schémes de préhension fine vont permertre également I'entrée dans le langage
écrit.
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. SUMMARY : From sucking and swallowing in newbom fo the language acquisition

Precocious child guidance suffuring Prader-willi syndrome, advancing the hypothesis
of a link berween swallowing praxes’ installation and oval speech emergence. The cor-
poral tonicity’s accession and the fine prehension’s schemes acquisition will permit the
Writing access.
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INTRODUCTION

Juliette est une petite fille atteinte du syndrome de Prader-Willi. Cette pathologie géné-
tique atteint un nouveau-né sur 10000 et fait partie des dix maladies génétiques les plus
représentées dans les maladies rares. C’est une maladie génétique complexe se mani-
festant par une hypotonie néonatale, une masse musculaire réduite, un retard mental
variable avec difficultés d’apprentissage (mémoire de travail déficitaire), des problemes
de comportement et un trouble sévére de 1’alimentation 1ié 4 un manque de sensation de
satiété pouvant entrainer I’apparition d’une obésité massive. A 1'ige adulte, la taille reste
petite (surtout les extrémités), le développement sexuel est incomplet.

Juliette esi née le 13/09/1999. Elle est la deuxieme d’une fratrie de 2, son frére a 3 ans
de plus qu’elle et il n’a aucun probléme de santé.

Dés 1"annonce du diagnostic, suspecté das la naissance 4 cause de I'hypotonie néona-
tale (une diminution des mouvements foetaux était déja constatée in utero) et confirmé
vers I'4ge de 4 mois, les parenis de Juliette ont été trés bien conseillés par 1'équipe des
généticiens de I’hopital Trousseau. Un accompagnement parental précoce a ét€ mis en
place par Isabelle Barbier au niveau orthophenique, dés 1’annonce du diagnostic.

Le premier probléme rencontré dés les premiéres heures a concerné 1'alimentation.
L hypotonie centrale néonatale et infantile du nourrisson Prader-Willi €tant le signe mar-
quant au tout début de la vie, le nouveau-né est incapable de (éter correctement.

Apres les problémes de succion du départ, résolus dans un premier temps par gavage
(sonde naso-gastrique), le bébé a ensuite pu s’alimenter de maniére autonome, grice a
une stimulation péri-buccale avant chague tétée : tapotement, siretching labial (etc) et an
moyen de biberons condés et de tétines & gros trous permettant d’ aspirer le Iait sans effort.

Vers ’Age de quatre mois, une guidance parentale est instaurée sans la présence de
I’enfant. La transmission des techniques s’est faite dans le cadre du suivi d’un groupe de
parents d’enfants atteints de syndromes génétiques rares.

Des stimulations faciales ont été mises en place afin de stimuler les praxies, par de
nombreux petits jeux et attouchements faciaux & refaire & I'occasion des changes et du
bain par les parents*.

I’ intervention orthophonique a porté également sur le suivi du regard (qui doit &tre
mis en place trés to6t} afin que Juliette s’intéresse aux visages et aux expressions et entre
ainsi dans la communication et la compréhension de son environnement affectif et social.

De 7 4 11 mois, les praxies de michouillement puis de mastication avec introduction
de bitonnets (de pain ou de banane puis de carotte) entre les gencives sur les ciiés, per-
mettent une musculation de la langue, des Iévres et des joues. Le sourire et les mimiques
ont &t€ trés bien investis par I’enfant qui a progressé assez vite et le passage aux aliments
solides s’est fait dans des délais quasi-normaux. Le sevrage n’a pas pos€ de problémes
particuliers.

En cctobre 2000, Juliette a 11 mois. La prise en charge se pratique au cabinet en pré-
sence du ou des parents disponibles.

Le travail orthophonique s’est alors modifié et a davantage porté sur la communica-
tion, la mise en place de jeux symboliques, la mélodie du langage, les onomatopées ponc-
tnant ies jeux.

*Barbier, 2004




Juliette, vers 22 mois, a mis trés rapidement en place une méledie rythmée oil appa-
raissent des sons intentionnels appropriés 4 une simation de communication (ex : « arha »
qui exprime quelque chose entre « oui » et « d’accord »). Le babillage a é& tardif et peu
important, mais les premiers mots apparaissent vers 24 mois. La compréhension est excel-
lente. Nous décidons alors, en accord avec les parents, d”autonomiser Juliette et de ’ha-
bituer 2 laisser sa maman en salle d’attente pour suivre seule sa rééducation avec 1’or-
thophoniste.

Le travail se fait sous la forme de jeux symboliques, maison de poupées, rencontre de
son poupen (Dylan) avec celui de 1'orthophoniste (Paul). Parallétement, 1’ orthophonis-
te montre & Juliette des livres trés imagés. Dans un premier temps, elle lni demande de
répéter le mot en associant un geste déictique désignant 1’objet sus-nommé. P’ activité
de pointage plait beaucoup a Juliette gui répéte volontiers le geste et le mot.

Juliette apprend les tours de rile dans la communication, elle se concentre de mieux
en mieux et s¢ passionne pour certains livies qu’elle veut reprendre inlassablement. Elle
redonne de mémoire le texte lu par I’ orthophoniste une séance anparavant. Pour éviter
des persévérations, I’orthophoniste a dii varier le matériel utilisé et Juliette a pu appor-
ter ses livres préférés. Elle commence A raconter des faits familianx et peut faire des com-
mentaires avec une intonation trés marquée selon ses états d’Ame : « Oh1ala ! », « Oh
mon BDieu, mon Dieu | ». L’ orthophoniste intervient pendant ces commentaires pour poser
des questions, enrichir le vocabulaire, corriger 1’ articulation.

Quelques minutes par séance (deux séances par semaine), un travail praxique plus spé-
cifique, portant notarnment sur la déglutition de la salive et sur la fermeture labiale est
proposé en présence de la maman qui assiste aux cinq dernigéres minutes de la séance.
Elle doit reprendre plusieurs exercices a la maison {(exemple : poser du yaourt 4 zéro %
sur la l&vre supérieure et entratner Juliette & 1écher sa lévre, ce qui aidera A monter le 1],
apprendre 4 se rincer les dents en gardant de 1’eau 4 I'intérieur des joues puis faire pas-
ser cette eau d’une joue 4 Iautre, et enfin, & recracher le plus loin possible en arrondis-
sant les 1évres, travail d’aspiration i la paille de jus de fruit ou d’eau, faire des bulles....).

En situation de jeu, P’orthophoniste privilégiera les onomatopées significatives afin
d’aider Julietic 4 prononcer les phonémes [s], [ch] : [s] bruit de la poupée qui fait pipi,
[ch] associé 4 la douche etc. Juliette a été trés réceptive et a réutilisé rapidement les sons
ainsi découverts.

Sa mémoire visuelle est plus performante que sa mémoire auditive et elle excelle dans
les puzzles {particularité liée au syndrome). L orthophoniste s’ est servie de cette facili-
té pour éloigner les piéces de puzzle du centre, atin d’obliger Juliette 4 agrandir son
champ de balayage visuel lorsqu’elle va saisir les piéces.

Il faut également prendre en compte la fatigue cognitive de Ienfant en variant au maxi-
mum les activités au cours d’une méme séance. En effet, 1a fatigabilité met I'enfant en
échec rapidement, ce qui génére des troubles du comportement allant de 1a colére 41’ ato-
nie la plus compléte : Juliette se couchait par terre, jusqu’a s’endormmir.

Jusqu’a I’dge de frois ans, la motricité fine de Juliette est pataude et grossiére. La
préhension est palmaire et non digitale. Elle a beaucoup de mal & accepter 1a présenta-
tion du crayon et de I’ardeise effacable aprés avoir regardé des livres ; elle se fiche quand
I’orthophoniste lui présente ce matériel. L'entrée 4 I’école maternelle vers 3 ans 8 mois
banalise cetre utilisation et juliette commence 4 investir le dessin, le pointillisme et le
coloriage surtout.

Elle commence parallélement i raconter des faits méme si I"articulation « molle » rend
parfois la parole difficilement intelligible. De plus, une mauvaise chute dans 'escalier 3



42 mois, due & I’atonie, A sa désorganisation visuo-spatiale et & son manque de concen-
tration, a entrainé la perte de six dents de lait sur le maxillaire inférieur gui, ainsi, n’offre
alors plus de barriére 4 la poussée linguale. Une mauvaise gestion de la déglutition de sa
salive, trop épaisse et qui mousse sur les commissures labiales (particularité liée au syn-
drome), nuit & son intelligibilité. Cette rééducation a dii &tre menée jusqu'a I'dge de cing
ans avant d’obtenir une déglutition normalisée de tasalive.

En Juin 2004, Juliette a quatre ans huit mois, elle passe alors un bilan complet dans
le cadre du suivi hospitalier pour savoir si elle peut suivre la grande section de mater-
nelle & la rentrée de septembre.

Résumé du compte rendu hospitalier :

L’expression verbale est bonne, le discours est informatif, 1l reste
quelques difficultés d’articulation dues 2 la béance dentaire, an sur-
plus de salive, et & la légére atonie bucco-faciale.

Au Brunet-Lézine 2% fge, Juliette obtient un dge mental de 4 ans
soitun QD (guotient de développement) de 85. (Le Brunet-Lézine est
un baby-test qui mesure un niveau d’élaboration du comportement
pour évaluer la vitesse de développement psychomoteur. Les rubrigues
sont : le niveau moteur, verbal, le comportement d’adaptation et le
comportement social. Il se compose de 17 niveaux d’dge entre 1 et
30 mois. On obtient un QD de la méme facon qu'un QI Stern : Age
Mental / Age Réel * 100. Il n’y a pas de mesure directe de Uintelli-
gence, seulement une évaluation de la vitesse de développement psy-
chomoteur).

En langage, Juliette réussit I’épreuve de niveau 4 ans en exprimant
correctemnent les actions de I'image. Son vocabulaire, évalué a 1a K-
ABC, correspond 4 un dge de 4 ans 3 mois. (Le Kaufinan Assessment
Battery for Children, (K. ABC) est une batterie apparue en France
en 1993, Elie propose de mesurer les performances et le niveau d’ac-
complissement de ['enfant). Cependant Juliette rencontre d’impor-
tantes difficultés lors des constructions spatiales du fait de gestes
brusgues et mal ajustés. Elle réalise ainsi un pont de cubes (niveau
3 ans) mais échoue lors de Ia construction d’une barriére correspon-
dant & un 4ge de 4 ans. En revanche les praxies visuo-constructives
sont tout a fait satisfaisantes puisqu’elle réalise le puzzle en 4 mor-
ceaux du niveau 5 ans.

Au méme test, le graphisme est en accord avec I’fige réel et elle a
une bonne réussite de la copie du carré (niveau 4 ans). On note tou-
tefois une faible pression avec un trait de crayon peu appuyé.

Conclusion du bilan : I’évaluation met en évidence un développe-
ment psychomoteur normal faible avec d’importants problémes visuo-
constructifs mais, si les gestes sont parfois brusques et mal ajustés,
ses habiletés graphiques et langagiéres sont par contre satisfaisantes,
malgré quelques difficultés d’articulation. Bien entendu, la poursui-
te de la prise en charge en orthophonie et en psychomotricité est &
maintenir.




A la suite de ce bilan, 1a prise en charge orthophonique a été axée sur les points faibles
de Juliette : constructions spatiales, comparaison d’ objets de poids, tailles, formes et cou-
leurs différents, tracé au crayon et peinture au doigt, articulation et praxies linguales.

En octobre 2004, Juliette vient d’avoir 5 ans. Elle est en grande section de maternelle,
ety est trés bien acceptée. Elle a des amis et des « copains » et fait bien la différence entre
ces 2 types de relations. Elle n’a plus qu’une séance par semaine en orthophonie.

Nous poursuivons le plan de travail suivant :

- travail praxique : son élocution est beaucoup plus nette, la salive est beaucoup moins
présente au coin des levres, On continue le stretching labio-jugal et le travail du soutfle
ainsi que les praxies de la langue.

- travail du langage oral : plutdt axé sur la conversation : commentaires sur I’école, sur
ses copains, ses gofits, les vacances. ..

- entrée dans le langage écrit : elle investit bien mieux 1’écrit, dessine sans se faire prier
et trace avec fierté les lettres de son prénom. Elle demande & apprendre le nom des
lettres.

La suite de la prise en charge va s’orienter vers la mise en place des gestes Borel et le
mécanisme d’assemblage CV, VC avant I'entrée en CP. En effet, il faut garder & Iesprit
le léger retard mental de Juliette et anticiper sur les difficultés qu’elle aura & géreren CP :

- complexité des consignes et bruit ambiant de la classe (effet distracteur en raison des

difficultés de mémoire de travail et de mémoire auditive),

- difficulté de calcul en raison des troubles de 1’abstraction,

- difficulté de graphisme 4 cause de I"hypotonie musculaire et des problémes visuo-

spatiaux.

Si I'apprentissage de la lecture est bien avancé, Juliette aura plus de temps & consacrer
& la compréhension du texte plutdt qu’an déchiffrage ainsi qu’aux autres apprentissages.
Elle se trouvera moins en échec, point trés important chez ces enfants afin d’éviter au
maximum les causes déclenchant des troubles du comportement, trés perturbants pour
la classe et pouvant compromettre la bonne insertion de Juliette. Or, I’échec est trés mal
ressenti par Juliette qui a constamment besoin d’étre encouragée et reconnue dans ses
efforts.

CONCLUSION

La guidance parentale et le suivi trés précoce de cette enfant ont permis d’inflé-
chir un pronostic lourd concernant ses possibilités psychomotrices et la prévision
d’un retard mental.

Par cette €tude de cas, nous avons voulu montrer que les déficits biologiques, v com-
pris quand ils relévent d’une détérioration génétique, sont atténués, parfois méme sur-
montés, par des apports environnementaux, c’est-a-dire par une stimulation familiale et
orthophonique particuliérement adaptée 4 I’enfant, ce qui demande :

- une connaissance précise de la pathologie concernée et de ses conséquences sur la

mise en place de compétences communicatives et langagiéres,

- une prise en charge trés précoce {ici 4 4 mois),

- un travail en collaboration trds étroite avec les parents,

- une observation continue des capacités de ’enfant qui permet une intervention thé-



rapeutique particuliérement adaptée non seulement 4 ’enfant mais également au pro-
jet parental

- une implication de I’orthophoniste kibérale dans 1"équipe médicale (généticien, psy-
chologue, psychomotricien,...} et dans 1'équipe éducative (scolarité) afin d’évaluer
et de comparer les ohservations mutueties pour offrir 4 1’enfant le meilleur suivi pos-
sible.
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