N

N

Le syndrome d’apnées obstructives du sommeil chez
I’enfant porteur de trisomie 21
Adele Coélo, Pauline Vincent

» To cite this version:

Adele Coélo, Pauline Vincent. Le syndrome d’apnées obstructives du sommeil chez I’enfant porteur
de trisomie 21. Sciences cognitives. 2016. dumas-01357256

HAL Id: dumas-01357256
https://dumas.ccsd.cnrs.fr/dumas-01357256
Submitted on 17 Sep 2019

HAL is a multi-disciplinary open access L’archive ouverte pluridisciplinaire HAL, est
archive for the deposit and dissemination of sci- destinée au dépot et a la diffusion de documents
entific research documents, whether they are pub- scientifiques de niveau recherche, publiés ou non,
lished or not. The documents may come from émanant des établissements d’enseignement et de
teaching and research institutions in France or recherche francais ou étrangers, des laboratoires
abroad, or from public or private research centers. publics ou privés.


https://dumas.ccsd.cnrs.fr/dumas-01357256
https://hal.archives-ouvertes.fr

ACADEMIE DE PARIS
UNIVERSITE PARIS VI PIERRE et MARIE CURIE

MEMOIRE POUR LE CERTIFICAT DE CAPACITE D’ORTHOPHONISTE

LE SYNDROME D’APNEES OBSTRUCTIVES DU SOMMEIL CHEZ
L’ENFANT PORTEUR DE TRISOMIE 21

DIRECTEUR DE MEMOIRE : Catherine THIBAULT

Année universitaire : 2015-2016

Adéle COELO Pauline VINCENT
Née le 14.05.1991 Née le 04.12.1992




REMERCIEMENTS

Nous tenons tout d’abord a remercier notre directrice de mémoire Catherine Thibault
pour son écoute, sa disponibilité et ses nombreux conseils tout au long de 1’année. Malgré
les difficultés rencontrées lors de notre étude, son soutien et sa sérénité nous ont permis de
maintenir le cap.

Nous avons a cceur de remercier la vice-présidente de I’AFRT 21, Madame le professeur
Jacqueline London pour son écoute, son grand intérét pour notre recherche, son aide
précieuse et sa bienveillance. Nous nous sommes régalées des bugnes et de ses conseils
avises.

Nos remerciements se tournent également vers le Docteur Marie Goulet de 1’Institut
Imagine a I’Hopital Necker-Enfants malades pour son écoute, sa bonne humeur, et le temps
qu’elle nous a accordé.

Nous remercions le Docteur Ha Trang de 1’Hopital Robert Debré pour I’intérét qu’elle
a porté a notre étude et pour sa contribution tout au long de notre recherche.

Un immense merci a tous nos petits patients et leurs familles qui ont accepté de nous
rencontrer, de nous recevoir et de répondre a nos nombreuses questions.

Nous n’oublions pas non plus de remercier les 150 orthophonistes ayant répondu a notre
enquéte pour leur participation et leur curiosité qui nous a motivées.

Nous remercions également Julie Ternisien d’avoir accepté d’€tre notre rapporteur lors
de la soutenance du mémoire.

Toute notre gratitude va & la directrice d’Ortho Edition, Madame Corinne Danel pour
avoir accepté de nous préter la batterie d’épreuves d’EVALO 2-6 pour toute 1’année.

Un trés grand merci a nos familles pour leur soutien sans faille, leur enthousiasme et
leur humour tout au long de notre mémoire mais aussi depuis le début de nos études. C’est
en grande partie grace a vous que nous nous apprétons a pratiquer un métier qui nous
passionne.

Un merci plein de tendresse a tous nos amis qui ont aussi dil nous supporter, dans tous
les sens du terme durant toutes nos études. Mention spéciale pour Charlotte avec qui nous
avons passé de nombreuses heures a tenter de rédiger des cas cliniques, a manger, a stresser,
a se rassurer et a rire, quand méme !

Enfin, nous tenons tout particuliérement a remercier nos compagnons, Louis et Nelson
pour leur soutien et pour les nombreuses heures passées a 1’escalade pendant que nous

travaillions !



ENGAGEMENT DE NON-PLAGIAT

Nous soussignées Adéle COELO et Pauline VINCENT, déclarons étre pleinement
conscientes que le plagiat de documents ou d’une partie d’'un document publiés sur toutes
formes de support, y compris 1’Internet, constitue une violation des droits d’auteur ainsi
qu’une fraude caractérisée. En conséquence, nous nous engageons a citer toutes les sources

que nous avons utilisées pour écrire ce mémoire.

Adele COELO Pauline VINCENT



Tables des matiéres

INTRODUCTION ...uuuiiirinsnnnsnensannsssesssnsssssssansssssssssssssssssssssssssassssssssassssssssassssssssssssassssasssss 1

PARTIE THEORIQUE

I. DEVELOPPEMENT DE L’ENFANT, SON ORALITE ET SES FONCTIONS

ORO-FACIALES .2
1. ORALITES ccccevutressaercsssrncssssscssssesssssssssssesssssssssssosssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssns 2
2. LES FONCTIONS ORO-FACIALES : SUPPORTS DE LA CONSTRUCTION DE L’ORALITE3
2.1 Déglutition et mastication ............c...... 3
2.2 Ventilation 4
3. LES PARAFONCTIONS aueeteecssssnsecsssssssesssssassssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss 5
4. SPHERE ORO-FACIALE ET POSTURE...cccceeeesssresssrcssssssssssrossssssssssssssssssssnsssssssssssssssssns 5
4.1 Evolution fonctionnelle de la sphére oro-faciale et motrice globale ............. 5
4.2 LLangue et POSTUIE ...cccovvunerecsscnrrecsssansrsssssssscssnnns 5
5. LA RELATION MERE-ENFANT LIEE A L’ORALITE...cuctcccssssssecssssssesssssssscssssssssssssssssess 6
5.1 L’importance de la relation mére-enfant ...........oeecveenseecsnenseccsnensnccsaensnncens 6
5.2 Les incidences de ’annonce du handicap 6
II. TRISOMIE 21..cccccuiiiicrninsensencsansssssanssasssssssssssssssssssssassssssssssssssassssssasssassssssasssassssssans 7
1. DONNEES GENERALES accccccrsssstecsssssssesssssassssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss 7
1.1 Définition et mécanisme de constitution de la trisomie 21 .......cccceevuerecernnens 7
1.2 Facteurs de risque.........ccceeuveercurcescnncene 7
1.3 PréVAalenCe ....cuuueeiieircnneiecsisnnicssssnssecssssnsscsssssssssssssnssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssnnns 7

1.4 Dépistage anténatal ........ccceeereerersercssnercssanecsannes 7




SYMPTOMATOLOGIE MEDICALE eeceuceereeeecerreseeccsseseessssesessossssssssssssssssssasssssssssssssssssses 8

2.1 Particularités staturo-pondérales et anatomiques..........cceeveeerueecsnecsencsseecsanes 8
2.2 Troubles immunologiques 8
2.3 Troubles métaboliques et eNdOCriNIENS ......cccvererrreressercssanicsssnssssanessasesssasessnes 8
2.4 Malformations INtEIMES........cccveeeisseecssnecssnecsssnecsssnscsssnsssseessssesssssssssssssssssessnns 8
TROUBLES NEUROCENTRAUX ET MOTEURS «uccecueecsuecsnecssesssnecssassssessansssassssassssecsasses 9
3.1 L’hypotonie musculaire 9
3.2 Le retard psychomoteur et de latéralité 9
3.3 Atteinte Cerébelleuse.......ininniinsninseinsninneicennseissnnnsseessseesssssssnsssesssssesseses 9
3.4 Surhandicaps NEUrOlOZIGUES.......cccevrrcrsricrsnricsssrissssnessssressssressssrssssssssssssssnsaes 9
PROFIL COGNITIF DU SUJET PORTEUR DE TRISOMIE 21 ......ccovveerruecsunrcsaecsanccnecanees 9
TROUBLES DES PERCEPTIONS ET REPERCUSSIONS SUR LA COMMUNICATION ...... 10
5.1 Troubles auditifs, des écoutes et des rythmes ........ccccceeecrercscercssnccssanessanees 10
S5.1.1 Troubles QUATLITS ..........cc.cooiiiiieieee et 10
5.1.2 Troubles des €COULES..............coccuaiouiiiiiiiiiiieieee e 10
5.1.3 Trouble des rythmes ..................ccceevueeieiiieeiiieecie e 10
5.2 Troubles oculaires, visuo-moteurs et de ’attention conjointe.........cccccueeeee. 10
5.2.1 Troubles OCUIAITES ................ccoccueeiiieiiiiiieeeeeee e 10
5.2.2 Troubles visuo-moteurs et attention CONJOINLE ..............ccoccveeeeeceeaseenerannnns 11
5.3 Troubles proprioceptifs, kinesthésiques et le seuil de douleur.................... 11
5.4 Troubles gustatifs et Olfactifs.......ccccevvveriicrivnricsissnnricsssnniccsssnnnecsssnnsesssssnsecces 11
MALFORMATIONS ORO-FACIALES...uucesuesseesuesssesacssessasssasssssssessassssssasssasssssssessassanes 11
6.1 Le syndrome oro-facial 11

6.2 Conséquence du syndrome oro-facial de la Trisomie 21 .......ccocvererreecrrnneene 12



III. LE SYNDROME D’APNEES OBSTRUCTIVES DU SOMMEIL CHEZ

L’ENFANT 13
1. LE SOMMEIL : GENERALITES u.ccuveieesueesuessnessesssessncssessasssasssssssessassssssasssasssssssessassases 13
1.1 Evolution du sommeil de Penfant ............eeeeveeuessessessessessessessessessessesssessessens 13
1.2 Troubles du sommeil chez I’enfant .............ceeeeueeinneeeninecnsneecssneecssneccsnnenns 13
2. LE SYNDROME D’APNEES OBSTRUCTIVES DU SOMMEIL....cccsueseessessaessassaessaessacsnces 14
2.1 DEINITION cveererrecencensecsnissensuecssicsessecssessssssnsssessssssnssssssssssessssssssssessssssssssssssees 14
2.2 Genese du SAOS...iiiiiiciiineiininsticssiississesssissssssssssssesssssssssssssssssssssne 14
2.3 Etiologies et fACteUrs e FiSQUE.....occuereererrerersereesersessesessesessessesessesasessessssesses 15
2.3.1 Facteurs QnatOmMiQUES ................cccueeeueeeiueeeeiieeeiie et 15
2.3.2 AULFES JACIOUES ...ttt 15
2.4 Trois types de SAOS...iioeiiieissniicssssnniissssssnessssssssssssssssesssssssssssssssssssssssssass 16
2.5 Le diagnostic et ses LIMIteS .....ccccvvereerivsnricssssnnecssssnnnecssssnssesssssssssssssssssssssssecs 16
2.5.1 SiQNES CLIMIGUES ........eeeeieee et 16
2.5.2 POlySOMNOZIAPAIC. ..ot 17
2.5.3 OXYMELFIE de POULS .........c.oveeiiieie et 18
2.5.4 Polygraphie Ventilatoire. ..............cc.covuveeeuieeiiieiciie s 19
2.5.5 Dispositif de détection sans contact des apnées du sommeil ......................... 19
2.6 Conséquences du SAOS .....iiiiinviicnsnicsssnissssnessssnesssssesssssesssssssssssssssssssssses 19
2.6.1 StAtUrOPONAEIALES................occeeieiiieeiieeie e 19
2.6.2 MEIADOLIGUES ...ttt 20
2.6.3 NEUFOCOZNITIVES .......cc.eeeiieesiee ettt et ettt e et e e e e e 20
2.6.4 CardioVaSCULAIFES...............c.cocuiviiiiiieiiie et 20
2.6.5 Conséquences sur la qualité de Vie ...............cccccocuveeeivieiciieniiiiiiieeeieeeieens 20
2.6.0 OFO-fACIALES ...........oooceeeieeeeeeee ettt 21

2.7 Prise en charge du SAOS ... iiivviicisiininnncnssnncsssicssssicssssssssssesssssssssssssssses 21



IV.

2.7 CRIFUFGIES ...t et e e e enseeeenes 21

2.7.2 Traitements MEAICAUX..............c...ccoeevueeiieeiieiieee e 22
2.7.3 Ventilation non invasive (VNI ...............ccoceeeiiueeiiieecieeeeieeeeieeeeee e 22
2.7.4 OFtROAONLIC. ..ottt e aeeeaae e 22
2.7.5 Apport de I'OFthOPRONIE ..............c.c..ccoeveiiiieeiiieeie e 23
SAOS ET TRISOMIE 21 ..uuuieinuiiieecsuenssnecsaensnecssessncsssesssassssesssassssesssasssassssassssessassss 24
3.1 PrEVALCIICE couecneeeceeiinecntensneecnensnncsssensnessseesssesssessssssssessssssssassssssssassssesssasssassse 24
3.2 Facteurs prédisposant au SAOS........ccuuiienveresssencsssensssserssssessssssssssssssssasssssases 24
3.3 CONSEQUEIICES uecerurerersrnressansossanesssasasssasssssassssssssssssssssssssssssssssssssssssssssasssssasssssases 24
3.4 Efficacité des traitements.......ceeceeeenveensecssnncsenssnesseensssecssessssecssecsssecssasssacesse 24
CONCLUSION ..cuueieueesnecssenssansssncsssnssssssssssssassssssssassssssssasssssssssssssssssassssassassssassssassnses 25
PROBLEMATIQUE ET HYPOTHESES........cccevvureurernernsernssesssssssssssessssssssssons 26
PARTIE PRATIQUE
ENQUETE PREALABLE (partie rédigée par P. VINCENt) .. esesessessesessessese 27
OBUIECTIFS cuuueriuerssnesssessnsssaesssncsssnssssssssssssasssssssassssassssssssssssassssassssssssssssassssassssasssnss 27
METHODOLOGEIE ..cuueeeueisaeecssessaccssesssassssesssassssassssesssssssasssssssssssssasssassssassssssssasssssssss 27
2.1 Population CONCEIMEE......coueierrrressrrcssaricsssressssnessssnsssssnossssrosssssssssssssssssssnses 27
2.2 Moyens de diffusion 27
ELABORATION DU FORMULAIRE .cccestesssessanessansssnsssanssssssssssssssssassssassssssssssssassssnssns 27
3.1 Modalités des qUESTIONS ..ccceeerrurrcssarecssaresssaresssanessasssssessssssssssssssssssssssasssssases 27
ANALYSE DES RESULTATS ececcueesueessnecsseessascssesssnccssesssassssassssssssssssassssssssassssasssssssasssss 28
4.1 Informations professionnelles...........ccceveeervuricsvnnisssercsssercssnicssnnncssssncssssecsanses 28

4.1.1 Type d’exercice des orthophonistes iNterroges ...............c.cccouerveeevcueeenunennne. 28



4.1.2 Année d’obtention du diplome des orthophonistes interrogés ...................... 29
4.1.3 Institut de formation des orthophonistes interroges...............c.cccoecveecveenene. 29

4.1.4 Orthophonistes dont [’institut de formation a abordé la notion du SAOS..... 29

4.2 Connaissances théoriques 30
4.2.1 Connaissez-vous 1e SAOS 27 .......c.cocoiiiiiiiiiiiiiieie ettt 30
4.2.2 Connaissez-vous les signes cliniques du SAOS chez l’enfant ? ..................... 30

4.2.3 Connaissez-vous les conséquences du SAOS chez l'enfant né avec une T21 ?

................................................................................................................................. 30
4.2.4 Connaissez-vous les traitements possibles du SAOS ?............ccccoevveeecunenne. 31
4.2.5 Connaissez-vous les examens pratiqués par les médecins permettant de

diagnoStiGUEr 1 SAOS ?.......ccc.oooeiiiiiiiiee et 31

4.2.6 Savez-vous vers quels médecins ou structures orienter des enfants souffrant

AE SAOS 2 ..o 32

4.2.7 Si un questionnaire décisionnel vous permettait de repérer les facteurs de

risque du SAOS afin d'envoyer le patient vers un médecin compétent, seriez-vous

amené(e) a l'utiliser ou le CONSUILET ? ..............ccoocvveevieiieiieeiieeeeee e 32
4.3 Prise en charge de la Trisomie 21 32
4.3.1 Prenez-vous en charge des enfants avec une T21 ? ...........cc.ccccoevvevvenenannn. 32

4.3.2 Savez-vous si vos patients atteints de T21 ont des troubles du sommeil ? ..... 32
4.3.3 Demandez-vous la qualité du sommeil de vos patients porteurs de T21 ?..... 33

4.3.4 Demandez-vous si vos patients avec une 121 souffrent de troubles du

SOMUMEIL 2 ...ttt ettt ettt et 33
4.3.5 Avez-vous déja pris en charge un enfant avec une T21 souffrant de SAOS ? 33

4.3.6 La prise en charge d’un enfant avec une T21 souffrant de SAOS vous semble-
t-elle plus COMPLIGUEE ?...............cccuveeieiieieeeie e 34

4.4 TTES CTOISES uuurreeeereeeenneeeesssecsereasssssssssssssesssssssssssssssssssssssssssssssssssasssssssssssssssansssses 34

4.4.1 Relation entre la date d’obtention du diplome et les formations continues

Ayant Aborde 1€ SAOS..............ccoveeiieeeeee e 34



II.

I11.

4.4.2 Relation entre les connaissances théoriques sur le SAOS et les anamnéses sur

la qualité du sommeil des orthophonistes iNterroges..............c.cccoevueecveveeaeeannnene. 35

4.4.3 Relation entre les connaissances sur le SAOS et la prise en charge d’enfants

POFLEUTS A 'UNE T2 1 ...ttt s 35

4.4.4 Relation entre les types de structures, les connaissances théoriques sur le

SAOS et la prise en charge d’enfants nés avec une T21 ............cccccoevcvenveennane.. 36
CONCLUSION DES RESULTATS «ucceeesueessessacssessaessnsssessacssassasssasssssssessassssssasssassassssases 36
TERRAIN EXPERIMENTAL .....ocuevteetesressessessessssssssessessessessessessessessessssessessesss 37
POPULATION ..uuueirrueessnensannssnesssnssssnssassssnssssasssssssassssassssssssssssassssassssssssssssassssassssasssnse 37
1.1 Critéres d’inclusion et d’eXcluSion ......ceeueecreecsensrnensnecssnecsenssaecsecsssecsaenes 37
1.3 Recrutements de POPUIAtiON........eeieveeiisserinsseressnicssnnicssnnicssssicssssssssssssassessnns 37
DEMARCHE CLINIQUE ..cceeeeeececeeeereasssssecccessssssssssssssccsssssssssssesssssesssssssssssssssssssssssssases 37
2.1 Objectifs Vis€s par 1es OULIlS.......ccoveierruricssarisssnresssnrcssencsssnssssnnssssanssssassssssseses 37
2.2 Phase d’évaluation préalable 38
2.3 Mise en euvre du Protocole.......eiccncrccssercssssncssssrcsssnessssncssssssssssssssssssssses 38
2.3.1 Les passations dans 1es CENtres .............ccoouuuvveamiieeniieesieeeiieeeiieeseieenneeens 38
2.3.2 Les passations @ dOMICIle...................cc.ccvveeiiiieiiieeeiiieccieeeiie e 38
2.4 Outils MEthOdOlOIQUES.......uueieruriirvuriisserinssnrcsssnnesssresssiessssicsssssssssssssssessasses 38
24 EVALQ 246 ...t 38
2.4.2 Evaluation de la prise alimentaire ....................cccccooovveeveriieniieeiieeeiieeeieenns 39
2.4.3 Questionnaire deCiSIONNEL.................cc.cceuieeiieeiiieeeiie e 40
LES ETUDES DE CAS 41
GROUPE SANS SAOS ....uuiiieiieninsnenenssensnesnessesssssssessesssesssssssssasssasssesssessassasssasssssss 41
1.1 NAL 6 QNS cecneiiiiniiiinieiinnecsnieiisiesssessssesssssesssssessssssssssssssssssssssssssssssssssasssssnssss 41

T.2 LU 8 QNS ceueereeneeereenecereeneceressescesessessesessssessasssssssssssssssssssssssssssssssssessssasssssssanses 42



IV.

1.3 NO. 4 ANS 10 INOIS ceeeerrerrenneereereeeeerereceressescssessesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssosssses

1.4 Id. 6 ANS 7 IN0IS.eeeuuueereeeeerereeereeeseeeeerersassesssssscsssssssssssssssssssssssssssssssssssssassessassosons

1.5 Ab. 10 ans

GROUPE SAOS . aeeerreeeeerreeecerreseesersessssesssssssessassssssssssssssssssssosssssssesssssssessasssssssasses

2.1 Cl. 2 ans 3 MOIS ceeeeeeeereenennen

2.2 SH. 8 AINS ceeeuuueiiieeeereeennneeseeeeererensssssssssessssassssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssassssses

2.3 D, 6 QIS ceeeuueereeeerreeeeneeeeesscesersasssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssassssssssssessssanssssss

2.4 AL, 3 aNS 8 MOIS cuceeeuneeecrniiiinnenninenisnneesssnecsssnecssseesssseessssesssssesssssssssssessssssssssasces
RESULTATS (partie rédigée par A. COCIO).mnmssersssessessssessessssesssssssessssessese

RESULTATS DES QUESTIONNAIRES DECISIONNELS ..ccceeessseseseccssssssssansssscsssssssssanans

1.1 Age, SeXe €t POLAS ..cceevvurieriricssunicssnnisssnnessssnesssnessssncsssssosssssssssssssssssssssssssssssssnss
1.2 Origine ethNIQUE ......eeeieerirnriccissnrncssssnnnesssssssnssssssssesssssasssssssssssesssssssssssssssssssass

1.3 Données sur la ventilation.

1.3.1 Ronflement et ventilation buccale diurnes ..................cccccoeveeeceeviieecnannannn.
1.3.2 Perméabilité nasale..................cccoccouoiiviioiiiiiiiiiiiiee e
1.4 Données sur le SOMMEIl........cueeeuerveiisuiriseinseissinnsenseesinenseecssessseccsseessncsseens
1.4.1 Ronflement et ventilation buccale NOCHUINES...............cc.cccveeeceeeiireaeieeaennnn
1.4.2 Antécédents familiaux de ronflement ROCIUIRE ................ccooeceeeeeeeseeaieraenn,
1.4.3 PoSition de SOMMEIL..................cccccoeiiiiiioiiiiiiiiese et
1.4.4 Qualité du SOMMEIL..................ccoevvuiiaiiiiieiiieecieeee e

1.5 Parafonctions .....cccceeeeeeeeneeceeeeeeecesenees

RESULTATS AUX EPREUVES .ccoesessssnasssescssssssssssnssssesssssssssssssssssssssssssssanssssssssssssssanans

2.1 Epreuves d’EVALO 2-6 de Coquet et coll.
2.1.1 Capacités langagieres................cccocevuveeeuieeiireiiiieeeieeesree e e eeaee e e eneee e

2.1.2 Praxies bucco-faciales et linguales sur imitQtion ..................c..ccceevvuveeeunann.

45

46

46

47

48

49

50

50

50

51

51

51

52

52

52

52

53

53

53

53

54



2.2 L’0ralité AliMENTAILIE cuueeeeeieeereeeeeneeneeceeeseeesessesssssssssessssssssssssssssssssssssssssssssssssssee 56

V. DISCUSSION . .cuuiiiiitiisnensnensnecssesssansssessssesssnssssessssssssssssasssssssssssssssssassssasssssssasssss 57
1. CONFRONTATION DES RESULTATS OBTENUS ET DES HYPOTHESES ...ccceesueenecnnes 57
1.1 Regroupement des réSultats.......ccoueeeeseressrercsssercssercsssenssssssssssssssasssssasssssassses 57
1.2 Validation des hypothéses 58
2. BIAIS ET LIMITES..ccceesueesuesnessessaesacssessacssasssessssssasssassasssasssssssessassasssasssassssssssssassanss 58
2.1 Biais et limites relatifs a ’enquéte auprés des orthophonistes.................... 58
2.2 Biais et limites relatifs a 1a population...........ccoveicncvencscreicssnicssanccssansssanees 58
2.3 Biais et limites relatifs au questionnaire décisionnel.........cc.cccceeuererrueccsancene 59
2.4 Biais et limites relatifs a I’oralité alimentaire 59
2.5 Biais et limites de la batterie d’épreuves A’EVALQ 2-6.........ccceeuvrercuercrnnnes 59
CONCLUSION .uttiiuiinnicsnensssecssessssnsssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 60
BIBLIOGRAPHIE ........uuuiiiiiiriitinninsneisnississssssssssssssssssssssssssssssssssssessssssssssssssssesssss 61
GLOSSAIRE......oitentecninnnintecntecseisssessseessseessessssessssssssessssssssssssassssesssasssassssasssssssssses 76

LISTE DES ANNEXES ....ouoiiiiiiininnnennnnnesnenncsssssessssssssssssssssssssessassssssssssassssssssssassses 78



LISTE DES TABLEAUX, FIGURES, GRAPHIQUES ET ABREVIATIONS

TABLEAUX :

Tableau 1 : Evolution motrice et fonctionnelle pour 1’alimentation, la déglutition, le langage
et la motricité entre 0 et 24 mois (d’apres Tapin, 2001 ; Puech, 2005 et Thibault, 2007)

Tableau 2 : Troubles du sommeil de I’enfant (Frenkel, 2009 ; Vergnes, 2015)
Tableau 3 : Types de SAOS (Dayyat et coll., 2007 ; Vecchierini et coll., 2013)
Tableau 4 : Symptomes nocturnes et diurnes du SAOS de I’enfant (Aubertin, 2013)
Tableau 5 : Sévérit¢ du SAOS mesurée avec ’IAH (Beydon et coll., 2016)

Tableau 6 : Criteres diagnostiques du SAOS de I’enfant proposés par I’ American Academy
of Sleep Medicine (Vecchierini et coll., 2013)

Tableau 7 : Score de McGill (Vergnes, 2015)

Tableau 8: Comparaison des pourcentages de population selon le type d’exercices
(répertoire ADELI par la FNO (« L’Orthophonie en chiffres », s. d.)

Tableau 9 : Groupe des patients ne souffrant pas de SAOS (groupe sans SAOS)
Tableau 10 : Groupe des patients souffrant du SAOS (groupe SAOS)

Tableau 11 : Résultats en écart-type des enfants Lu., Ab. et Di.

FIGURES :
Figure 1 : Oralité primaire et oralité secondaire (Thibault, 2007)

Figure 2: Polysomnographie: (1) ¢lectrodes d’électroencéphalogramme, d’électro-
oculogramme et d’¢lectromyogramme mentonnier maintenues par un filet ; (2) lunette nasale
et thermistance nasobuccale ; (3) microphone et capteur de pression sus-sternale ; (4)
ceintures thoracique et abdominale ; (5) capteurs de mouvements et position ; (6) capteur de
SpO2. (Aubertin, 2013)

Figure 3 : Masque nasal (Aubertin, 2013)

Figure 4 : (1) dispositif d’expansion rapide du maxillaire (Cohen-Levy, 2011) ; (2) orthése
d’avancées mandibulaires (Ngiam et coll., 2015)

Figure 5 : repousse des adénoides chez une jeune fille de 7 ans née avec une T21 souffrant
d’un SAOS persistant aprés une adéno-amygdalectomie (Donnelly et coll., 2004).

GRAPHIQUES ET HISTOGRAMMES :

Graphique 1 : Orthophonistes dont I’institut de formation a abordé la notion du SAOS

Graphique 2 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur I’anamnese du sommeil
de leurs patients porteurs de T21

Graphique 3 : Orthophonistes prenant en charge un enfant avec une T21 souffrant de SAOS

Graphique 4 : Origine ethnique des enfants des groupes SAOS et sans SAOS



Graphique 5 : Comparaison de la position de sommeil adoptée par les enfants des deux
groupes

Graphique combiné 1 : Relation entre la date d’obtention du diplome et les formations
continues ayant abordé le SAOS

Graphique combiné 2 : Relation entre les connaissances théoriques sur le SAOS des
orthophonistes interrogés et leurs anamneses sur la qualité du sommeil

Graphique combiné 3 : Relation entre les connaissances sur le SAOS et la prise en charge
d’enfants avec une T21

Graphiques combinés 4 et S : Relation entre I’age et ’'IMC des enfants des groupes SAOS
et sans SAOS (IMC normal =0 ; IMC anormal = 1)

Histogramme 1 : Types de structures en salariat dans lesquelles exercent les orthophonistes
interrogés

Histogramme 2 : Année d’obtention du diplome des orthophonistes interrogés
Histogramme 3 : Institut de formation des orthophonistes interrogés

Histogramme 4 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les signes cliniques
du SAOS

Histogramme 5 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les conséquences du
SAOS

Histogramme 6 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les traitements du
SAOS

Histogramme 7 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les examens
pratiqués pour diagnostiquer le SAOS

Histogramme 8 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur I’orientation des
enfants souffrant de SAOS

Histogramme 9 : Réponses sur les troubles du sommeil des patients avec une T21 des
orthophonistes interrogés

Histogramme 10 : Réponse ouvertes des orthophonistes interrogés sur les éventuelles
complications entrainées par la prise en charge d’un enfant avec une T21 souffrant de SAOS

Histogramme 11 : Relation entre les types de structures, les connaissances théoriques sur
le SAOS et la prise en charge d’enfants nés avec une T21

Histogramme 12 : Comparaison du ronflement et de la ventilation diurnes des enfants des
deux groupes

Histogramme 13 : Comparaison de la perméabilité nasale des enfants des deux groupes

Histogramme 14 : Comparaison du ronflement et de la ventilation buccale nocturnes des
enfants des deux groupes

Histogramme 15 : Comparaison de la qualité du sommeil des enfants des deux groupes
Histogramme 16 : Comparaison des résultats aux praxies linguales entre les deux groupes

Histogramme 17 : Comparaison des résultats aux praxies labiales entre les deux groupes



Histogramme 18 : Comparaison des résultats aux praxies jugales entre les deux groupes

Histogramme 19 : Comparaison des résultats aux enchainements consonantiques entre les
deux groupes

ABREVIATIONS :

SAOS : Syndromes d’Apnées Obstructives du Sommeil
T21 : Trisomie 21

VAS : Voies Aériennes Supérieures

VNI : Ventilation Non Invasive

PPC : Pression Positive Continue

ORL : Oto-Rhino-Laryngologique

DPNI : Dépistage Prénatal Non-Invasif

IMG : Interruption Médicale de Grossesse

SHRVAS : Syndrome de Hautes Résistances des Voies Aériennes Supérieures
TROS : Troubles Respiratoires Obstructifs du Sommeil
RGO : Reflux Gastro-(Esophagien

PSG : Polysomnographie

IAH : Index d’Apnées-Hypopnées

PV : Polygraphie Ventilatoire

HAS : Haute Autorité de Santé

IMC : Indice de Masse Corporelle

TSA : Trouble de Spectre Autistique



INTRODUCTION

« Protéger le sommeil des enfants et des adolescents, prendre en charge les difficultés
de sommeil méme les plus bénignes est un probleme de santé publique. » (Challamel et coll.,
2009a)

Tout au long de la vie, les troubles du sommeil peuvent avoir d’importantes
répercussions. En effet, le Syndrome d’Apnées Obstructives du Sommeil (SAOS) chez
I’enfant entraine des complications au niveau de son développement, de sa qualité de vie, de
son comportement et de ses capacités neurocognitives. Ce syndrome est relativement
fréquent chez les enfants nés avec une Trisomie 21 contrairement aux enfants tout-venant.
Ce trouble du sommeil n’est pas toujours évident a détecter, notamment chez ’enfant. De
plus, le diagnostic est également difficile a poser car il nécessite, chez I’enfant, un examen
approfondi du sommeil dans des centres du sommeil peu nombreux et installés uniquement
dans les grandes métropoles.

Les orthophonistes prennent en charge des enfants avec une Trisomie 21 (T21) de plus
en plus tot dans leur vie afin de stimuler leur communication et les prérequis nécessaires a
la communication et au langage. Ils poursuivent ensuite ce suivi tout au long de leur
développement. Ce sont donc des interlocuteurs privilégiés de 1’enfant et de son entourage.
IIs peuvent répondre aux inquiétudes de la famille mais aussi probablement appréhender au
mieux les signes cliniques récurrents d’un SAOS.

Ainsi, dans un premier temps, nous décrirons la sphere oro-faciale et ses fonctions sous-
jacentes. Puis, nous aborderons le tableau clinique de la Trisomie 21. Enfin, nous définirons
le SAOS, ses conséquences, ses signes cliniques ainsi que les traitements et examens actuels.
Dans un second temps, nous analyserons les données de notre enquéte auprés des
orthophonistes. Ensuite, nous présenterons notre étude ayant pour objectif la mise en
évidence de signes cliniques pouvant faire suspecter un éventuel SAOS, a travers une
anamn¢se approfondie sur le sommeil des enfants avec une T21. Enfin, nous analyserons les

résultats que nous avons obtenus.



PARTIE THEORIQUE

I. DEVELOPPEMENT DE L’ENFANT, SON ORALITE ET SES FONCTIONS
ORO-FACIALES

1. Oralités

A la naissance, l'oralit¢ primaire réflexe se manifeste non seulement par les
comportements automatiques de succion-déglutition entrainés in-utero, mais également par
les émissions vocales du nourrisson.

Entre le 4°™ et le 7°™° mois, une double stratégie alimentaire se met en place. En effet,
I’oralité primaire automatique va coexister avec 1’oralité secondaire corticale praxique.
Grace a la maturation neurologique, I’enfant va progressivement acquérir plus de controle
et de précision dans ses mouvements oro-faciaux lors de la prise alimentaire, du babillage et
de la respiration.

A 4 mois et demi, I’enfant apprend a se tenir assis. Il apprend alors a utiliser ses yeux en
méme temps que ses mains. Vers 6 mois, le passage a la cuillére constitue une nouvelle
stratégie motrice orale (Thibault, 2007). Lors du passage a la cuillére et de 1'apparition des
dents, la langue va devoir gérer la nourriture en la faisant passer entre les dents de gauche a
droite et inversement. L’enfant adoptera d’abord une stratégie de malaxage puis passera

progressivement a la stratégie de mastication.

Conception Naissance 1an
4 < + i
Embryon Feetus i Succion - déglutition

ORALITE ALIMENTAIHE cuillere Y mastication

ORALITE VERBALE

?Cris
i Vocalisations ~ Babillage Entre le babillage
| Réflexes et les vrais mots

Figure 1 : Oralité primaire et oralité secondaire (Thibault, 2007)



2. Les fonctions oro-faciales : supports de la construction de ’oralité

2.1 Déglutition et mastication

Le développement de la déglutition chez I’enfant se produit en fonction de nombreux
changements anatomiques, neurologiques et physiologiques. Selon Senez (2015), I’enfant
passe par trois types de déglutition avant d’atteindre la déglutition adulte : la déglutition
feetale, celle du nourrisson et celle de transition vers la déglutition adulte.

La succion-déglutition réflexe est gérée par le tronc cérébral (Senez, 2015). Elle
implique le bon fonctionnement de muscles innervés par le trijumeau, le facial, le
glossopharyngien, le pneumogastrique et I’hypoglosse logés dans le tronc cérébral (Abadie
et coll., 1999). Cette fonction dite automatique et involontaire renforce progressivement, par
mémorisation corticale, les fonctions supérieures au niveau des aires motrices et sensorielles.
Le nourrisson lors de la prise alimentaire met en place sa future boucle sensori-motrice
volontaire (Senez, 2002).

La transition vers une déglutition plus mature va se mettre en place a partir de I’age de
6-8 mois lors du passage a la cuillére. La succion-déglutition qui était uniquement
automatique va progressivement devenir volontaire car I’enfant « va pouvoir déclencher ou
arréter sa succion a volonté » (Senez, 2015). Tout au long du développement de 1’enfant, la
langue se développe plus rapidement que le maxillaire, elle occupe donc une place
importante dans la bouche (Lejoyeux, 2006). Ainsi, lors de la déglutition, la langue de
I’enfant adopte des mouvements antéro-postérieurs en partant des levres. Lors de ses
premiers essais a la cuillére, I’enfant va d’abord vouloir téter cette derniére puis il
abandonnera trés rapidement cette stratégie pour prendre directement le contenu de la
cuilleére dans la bouche.

Enfin, entre six et huit ans, I’enfant va parvenir a la déglutition adulte. Les lévres sont
jointes, les dents sont en léger contact et la langue propulse le bolus dans le pharynx en se
positionnant contre la votite palatine et en ondulant suite a la pression intra-orale créée.

« Le passage a la cuilleére constitue une sorte d’esquisse de la praxie de mastication »
(Couly, 2010). La praxie de mastication se met en place entre 2 et 6 ans. Au début, I’enfant
prend les aliments en bouche et les écrase avec un mouvement mandibulaire vertical (Senez,
2015). Progressivement, se mettra en place « I’hélicoidalisation du geste mandibulaire »
(Thibault, 2007) qui consiste en des mouvements mandibulaires a la fois verticaux et

latéraux, associée a des mouvements sinusoidaux de la langue.



Ages o Préhensiondes |  Evolution des schémas
[mgois) Motricité Langage aliments de succion-déglutition Texture
0-4  |Asym Production de | Aspiration sein | Suckling | Succion- Liquide
+ flex téte | vocalisation, de | ou biberon téter dglutition
médiane | syllabes réghexe
archaiiques
4-6 Tenu assis | Babillage Tétine + débuts | Suckling | Diminufion | Liquide +
Contrdle | rudimentaire | & la cuillére téter du réflexe de | semi-liquide/
de la féte + apprentissage succion- lisse
boisson au déglutition
verre
Malaxage
6-9  |Rofation | Babillage Tétine + cuillére | Suckling | Début de Semi-liquide
4 pattes | canonique + verre + début dissociation | + mixé
debout Malaxage sucking entre succion
+ début de Mouve- et déglutition
mastication ments
linguaux

latéraux

9-12 | Marche de | Babillage mixte | Cuillére + verre | Suckling | Diduction Mixé + solide

coté Malaxage > > sucking mandibulaire | mou
mastication Mouvements
linguaux

dans I'espace
pa

12-18 | Marche Proto-langage | Cuillére + verre | Suckling | Dissociafion | Solide mou +
entre le Malaxage < sucking | langue- solide dur
babillage et les | < masfication mandibule
vrais mots

18-24 | Marche Les premiéres | Cuillére + verre | Succion- | Stabilité de la | Solide dur

bk phrases Mastication déj]lutiﬁon mandibule
+ sucking indépen-
dantes

Tableau 1 : Evolution motrice et fonctionnelle pour I’alimentation, la déglutition, le langage et la

motricité entre 0 et 24 mois (d’aprés Tapin, 2001 ; Puech, 2005 et Thibault, 2007)
2.2 Ventilation

Chez le nouveau-né, la respiration exclusivement naso-nasale reste trés instable et mal
coordonnée. Le systéme nerveux va murir par la synchronisation progressive des séquences
succion-déglutition et du cycle respiratoire saccadé et rythmé (Abadie et coll., 1999 ; Fucile
et coll.,, 2012). Ainsi, la succion-déglutition va soutenir la fonction respiratoire et
inversement (Mercier, 2004). L’enfant apres plusieurs mouvements de succion, s’arréte pour
déglutir et respirer (Thibault, 2007)

La ventilation buccale, réflexe acquis lors d’un épisode fortuit d’obstruction nasale,
empéche une déglutition fonctionnelle et la maturation des fonctions labiale et linguale
(Lejoyeux, 2006).

En effet, la ventilation optimale est naso-nasale car I’apex de la langue se situe au niveau
des papilles rétro-incisives, les bords de la langue contre les collets des dents latérales et
antéro-supérieures, libérant ainsi les voies aériennes supérieures (VAS) (Leloup, 2006). Le
renouvellement de I’air par le nez joue également un rdle dans le refroidissement thermique
du systeme nerveux central. De plus, la ventilation naso-nasale est la plus économique au

niveau de 1’énergie utilisée (Talmant et coll., 2008).



3. Les parafonctions

Une parafonction est une habitude orale sans but de déglutir ou de communiquer,
pouvant se répercuter sur la morphogenése de la face, I’articulé dentaire ou 1’équilibre
neuromusculaire (Brin-Henry et coll.,, 2011) : succion du pouce, tétage de la langue,
mordillement de la 1évre ou de 'intérieur des joues, onychophagie et bruxisme (Robin,
2015 ; Thibault, 2013).

Ces mauvaises habitudes font partie avec la déglutition dysfonctionnelle, la ventilation
buccale ou mixte, la position linguale basse et I’incompétence labiale, des marqueurs
spécifiques de dysfonctions oro-faciales (Leloup, 2006). Le biberon ou la tétine se révelent
aussi des habitudes nocives pour ’articulé dentaire et peuvent entrainer des otites séro-
muqueuses (Assathiany, 2013 ; Limme, 2010). Ainsi, ces habitudes nocives maintiennent
une déglutition dysfonctionnelle de transition pendant plus longtemps (Thibault et coll.,

2013).

4. Spheére oro-faciale et posture

4.1 Evolution fonctionnelle de la sphére oro-faciale et motrice globale

Les oralités verbales et alimentaires sont intimement liées a I’évolution de la posture de
I’enfant (tableau 1) (Thibault et coll., 2004). Ainsi, le maxillaire et la mandibule se
développent grace aux tractions des muscles s’y insérant. Cette croissance est

essentiellement adaptatrice a la posture de I’enfant (Couly et coll., 2012).

4.2 Langue et posture

La langue fait partie du syst¢tme temporo-mandibulo-pharyngo-hyo-lingual. Par ses
innervations neurologiques, elle est ¢galement reliée a la base du crane et aux cervicales
C1/C2. La chaine linguale ou antéro-médiane est animée par la langue mais aussi par les
muscles scalénes, sous claviers, intercostaux et abdominaux droits. Ainsi, la mauvaise
position de la langue au repos peut entrainer des répercussions sur ces différentes parties du
corps.

Par ses pressions et ses tractions sur le palais osseux et ses différentes articulations, la
langue intervient également au niveau du systéme rythmique cranio-sacré-axial. Equilibré
par le systéme membraneux intracranien et la dure-meére rachidienne, ce systéme baigne dans
le liquide céphalorachidien. Celui-ci est trés sensible aux vibrations que provoque la langue

(Leboursier, 20006).



5. La relation meére-enfant liée a ’oralité

5.1 L’importance de la relation mére-enfant

L’attachement entre la meére et I’enfant débute des la grossesse et s’établit dans les trois
premiéres années de la vie. Il va influencer la facon dont I’enfant établit ses relations sociales
pour le reste de sa vie. Le foetus avant méme de naitre entend la voix de sa mere, gotte le
liquide amniotique. La mere quant a elle, se prépare pendant toute la grossesse a mettre de
coOté ses propres intéréts pour ceux de son enfant (Golse, 2008). C’est ce que (Winnicott,
1956) appelle la préoccupation maternelle primaire. C’est une relation fusionnelle lors de
laquelle I’enfant se voit, a la naissance, au sein, dans le reflet de sa mere. Le processus de
détachement commence vers le 4™ mois, quand 1’enfant s’assied seul et devient autonome
dans la prise alimentaire, comme nous avons pu I’aborder auparavant. C’est la mere qui

permet a I’enfant d’évoluer au niveau de ses perceptions et de sa maturation gnoso-praxique

orale (Thibault, 2006).

5.2 Les incidences de ’annonce du handicap

L’annonce d’un handicap chez I’enfant provoque une rupture brutale sur le regard que
portait la mere sur lui, bouleversant son développement (Céleste et coll., 2001 ; Malmir et
coll., 2015).

Ce deuil de I’enfant idéal peut entrainer de graves répercussions affectives et
comportementales de la part de la mere. Elle peut surprotéger son enfant ou le rejeter

(Cuilleret, 2007a). La relation mére-enfant est alors fortement transformée.



II. TRISOMIE 21

1. Données générales

1.1 Définition et mécanisme de constitution de la trisomie 21

La Trisomie 21 (T21) est une maladie génétique autosomique dominante. Elle est causée
par la présence d’un chromosome 21 surnuméraire au niveau de la 21°™ paire de
chromosomes ou d’une autre paire. Il en existe trois formes résultant d’origine, de fréquences
d’expression et de symptomatologie variables : libre et homogene (94%), en mosaique (2%),

en translocation (4%) (HAS, 2015).

1.2 Facteurs de risque

La prévalence de la T21 augmente avec I’age maternel : 1/1500 a 20 ans, 1/900 a 30 ans,
1/250 a 38 ans et 1/100 a 40 ans. Les autres principaux facteurs de risque sont la présence
d’une anomalie chromosomique chez un des parents ou lors d’une grossesse antérieure. La
Haute Autorité de Santé¢ (HAS) évoque la présence des critéres suivants dans le calcul des
risques de feetus porteurs d’une T21: le tabagisme, le diabéte, le poids, 1’origine
géographique (Asie de I’Est, Afro-antillais, Asie du Sud, Asie du Sud-Est) de la mére.

De plus, I’age du pere peut également accroitre le risque chez le foetus de contracter de

nombreuses maladies génétiques dont la T21 (Archimede, 2012).

1.3 Prévalence

La T21 est une des maladies génétiques les plus répandues en France. Sa prévalence a
augmenté depuis 1980 puis s’est stabilis¢ dés 2004 aux alentours de 1/1200 a 1/2000
naissances selon les régions (Rives, 2012). Cela est expliqué par I’augmentation de 1’age
moyen a la maternité¢, I’amélioration et la proposition du dépistage prénatal de T21 et
I’augmentation de la proposition d’IMG (interruption médicalisée de grossesse) apres le

diagnostic prénatal (HAS, 2015).
1.4 Dépistage anténatal

Le dépistage prénatal de la T21, proposé a toutes les femmes enceintes, s’effectue, en
premier lieu par I’observation de deux marqueurs sériques maternels prélevés et/ou la
mesure de la clarté nucale (présence anormale d’cedéme sous-cutané au niveau de la nuque
du feetus). Ensuite, il est confirmé ou infirmé par le caryotype par amniocentese ou biopsie

des villosités choriales.



Afin de réduire le nombre de faux positifs et négatifs, le nombre de prélévements par
amniocentése et choriocentése et d’IMG de feetus non trisomiques, le dépistage prénatal se
veut le plus fiable possible. Ainsi, la HAS, en 2015 trouve pertinent de discuter de la possible
introduction des tests de dépistage prénatal non-invasif (DPNI) de la T21 en France. Lors de
résultats positifs aux tests de DPNI, le diagnostic serait ensuite confirmé par une recherche

de caryotype feetal par amniocentese ou choriocentése (HAS, 2015).

2. Svmptomatologie médicale

Les personnes porteuses de la T21 peuvent étre confrontées a un ensemble de troubles

(Charleton et coll., 2014).

2.1 Particularités staturo-pondérales et anatomiques

Le corps est souvent de taille normale a la naissance puis la vitesse de croissance staturo-
pondérale diminue. La taille des sujets reste donc petite méme si elle est influencée, comme
dans la population normale, par celle des parents (Zemel et coll., 2015). Les mains, petites

et larges, comportent le plus souvent un pli palmaire unique. Les doigts sont courts.

2.2 Troubles immunologiques

Un déficit du systétme immunitaire est fréquent. Cette faiblesse auto-immunitaire
entraine des pathologies ORL telles que les otites séro-muqueuses ou un SAOS (Paul D. et

coll., 2015). Une leucémie aigiie peut ¢galement étre contractée (Izraeli, 2015).

2.3 Troubles métaboliques et endocriniens

Les individus avec une T21 souffrent fréquemment de déséquilibres de la thyroide, de
troubles de la régulation glycémique, de diabete insulino-dépendant, de dysfonctions de
I’absorption de certains oligo-¢léments (Mazurek et coll., 2015). De plus, ils sont sujets
d’avitaminoses provoquant des maladies de la peau et des muqueuses (De Fréminville,
2008). L’obésité est également accrue donnant alors des troubles orthopédiques, cardiaques

et hépato-pancréatiques (Zemel et coll., 2015).

2.4 Malformations internes

40 a 50% des enfants nés avec une T21 sont dotés de malformations cardiaques (Lizama
Calvo et coll., 2015). Ces enfants ont un risque accru d’avoir des atrésies duodénales ou
cesophagiennes. La maladie de Hirschsprung est fréquente (40 a 50%) et se caractérise par

une absence de cellules ganglionnaires au niveau de I’intestin (Stoll et coll., 2015).



3. Troubles neurocentraux et moteurs

3.1 L’hypotonie musculaire

L’hypotonie musculaire toucherait plus particuliérement les muscles dorsaux,
abdominaux, bucco-faciaux, périnéaux et de la chaine scapulaire (Cuilleret, 2007d).
L’hyperlaxité¢ ligamentaire, présente chez les enfants porteurs d’une T21, a comme
répercussions une difficulté de mobilisation et de maintien de la force ainsi qu’une
persistance des syncinésies (De Fréminville, 2008). Leur posture hypotone est caractérisée
par une lordose lombaire, une cyphose dorsale et des pieds plats avec bascule du talon (Galli
et coll., 2014). Cette statique cause un déficit de croissance au niveau de la cage thoracique

et un trouble du geste respiratoire et vocal (Rives, 2012).

3.2 Le retard psychomoteur et de latéralité

Toutes les étapes du développement psychomoteur sont respectées mais retardées.
Toutefois, par I’atteinte cérébelleuse, 1’acquisition des équilibres est difficile. L’éducation
précoce est primordiale afin d’accompagner au mieux I’enfant dans son développement

(Cuilleret, 2007b).

3.3 Atteinte cérébelleuse

Le cervelet joue un role au niveau des commandes motrices, des appuis et équilibres de
la colonne vertébrale, de la marche et des rythmes de la parole. Son atteinte entraine des
troubles a tous ces niveaux et une dysfonction de la contractibilit¢ des muscles

longs (Cuilleret, 2007¢ ; Delavarian et coll., 2013).

3.4 Surhandicaps neurologiques

Les enfants atteints de T21 peuvent étre sujets de complications neurologiques telles que
les accidents ischémiques cérébraux provoquant des hémiplégies, des paralysies faciales ou
des compressions médullaires. Beaucoup de nourrissons contractent le syndrome de West,

se traduisant par des épilepsies partielles (Barca et coll., 2014).

4. Profil cognitif du sujet porteur de Trisomie 21

La T21 est la premicre cause de retard mental (Rives, 2012). Cette déficience
intellectuelle se trouve entre QI 30-35 et QI 65-70 avec une moyenne a QI 40-45. Les
capacités intellectuelles ne sont pas innées mais issues d’interactions avec les autres, des
expériences personnelles et des apprentissages effectués (Taupiac, 2008) d’ou I’importance

d’une éducation précoce et adaptée.



Le profil cognitif est marqué par des particularités. L’attention de I’enfant avec une T21
est beaucoup plus labile que celle de I’enfant tout-venant, il éprouve des difficultés a inhiber
les éléments non pertinents (Grieco et coll., 2015). Il présente également une lenteur de
traitement et une mémoire auditivo-verbale moins efficace (Sokol et coll., 2013). Les
informations doivent étre plus souvent répétées que chez 1’enfant normal et sont plus
facilement comprises et mémorisées si elles passent par le canal visuel. La déduction et

I’anticipation d’actions nouvelles sont difficilement acquises (Taupiac, 2008).

5. Troubles des perceptions et répercussions sur la communication

5.1 Troubles auditifs, des écoutes et des rythmes

5.1.1 Troubles auditifs

De par I’hypotonie des muscles élévateurs du voile, le déficit immunitaire et une
hypertrophie adéno-amygdalienne, 1’enfant contracte trés souvent des troubles ORL. La
trompe d’Eustache est plus courte, plus horizontale entravant la bonne aération de I’oreille
moyenne (Fortnum et coll., 2014). Les conduits auditifs externes sont étroits et la production
de cérumen est souvent trés importante (Duriez, 2008). Toutes ces anomalies anatomiques
provoquent de nombreuses otites séro-muqueuses pouvant s’aggraver en perforation
tympanique ou en cholestéatomes (Paul D. et coll., 2015). Les surdités de transmission sont

donc trés fréquentes.

5.1.2 Troubles des écoutes
Les atteintes sont é¢galement causées par des mauvaises perceptions et analyses des sons
au niveau cérébral. Ainsi, les sons aigus tels que les phonemes fricatifs sont mal analysés.

(Porter et coll., 2014 ; Forti et coll., 2008).

5.1.3 Trouble des rythmes
Un trouble des rythmes est observable et a un impact sur I’acquisition du langage. En
effet, ’enfant avec une T21 éprouve des difficultés a acquérir I’ordre des sons et des syllabes
(Naess, 2015). Ainsi, les constructions morpho-syntaxiques et lexicales s’appuyant sur une

discrimination fine des mots sont trés difficilement acquises (Sokol et coll., 2013).

5.2 Troubles oculaires, visuo-moteurs et de I’attention conjointe

5.2.1 Troubles oculaires
Les pathologies oculaires sont bien plus fréquentes chez les enfants porteurs de la T21
que chez les enfants tout-venant. En plus des malformations palpébrales particulicres a la

dysmorphie faciale de ce syndrome génétique, nous retrouvons souvent la présence d’un
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nystagmus, de strabisme, une atrophie du nerf optique et une conjonctivite congénitale (Watt

et coll., 2015).

5.2.2 Troubles visuo-moteurs et attention conjointe
L’hypotonie musculaire atteint également les muscles oculaires et se traduit par une mise
en place du contact oculaire tardif. Ainsi, ’exploration visuelle de 1’environnement, le
balayage visuel et le maintien du regard sont de mauvaise qualité¢ (Kawa et coll., 2010). Ils
vont avoir un retard global de 1’acquisition du pointage, de 1’attention conjointe et donc a

long terme de la communication non-verbale et verbale (Adamson et coll., 2012).

5.3 Troubles proprioceptifs, kinesthésiques et le seuil de douleur

La douleur ressentie n’est pas exprimée efficacement. En effet, I’enfant porteur de T21
ne sait pas exprimer sa douleur et ne sait pas localiser 1’endroit du corps qui est douloureux
(De Knegt et coll., 2015). L’exploration active de petits objets est moins entreprise (De
Campos et coll., 2013).

5.4 Troubles gustatifs et olfactifs

La localisation des papilles gustatives peut étre anormale (Daneshpazhooh et coll.,
2007). Dans certains cas, 1’absence de bulbe olfactif (Serratrice et coll., 2013) ou la
dysrégulation des stimulations olfactives et gustatives (Ricour, 2015) peuvent étre

observables.

6. Malformations oro-faciales

La T21 est caractérisée par une dysmorphie faciale trés particulicre. Elle se traduit par
une hypoplasie du nez, des sinus frontaux, des os ethmoides et maxillaires, des petites

oreilles, des fentes palpébrales obliques et des yeux écartés.

6.1 Le syndrome oro-facial

L’hypotonie linguale et I’hyperlaxité des ligaments maxillaires ne permettent pas la
bonne croissance du maxillaire supérieur. Les pressions normalement produites par la
succion-déglutition puis la mastication ne sont pas suffisantes pour le bon développement
du tiers moyen du massif facial (Fallet et coll., 2009).

De plus, nous remarquons également une béance dentaire chez deux enfants sur trois.
Les dents sont courtes et davantage sujettes aux caries. La parodontite est également tres

fréquente (Deps et coll., 2015).
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Depuis longtemps, nous avons cru que la protrusion de la langue était causée par une
macroglossie. Henderson (2004) conclut que c’est I’ensemble des signes cliniques suivants
qui entraine la glossoptose : une cavité orale plus restreinte que la normale, un tonus
musculaire lingual inférieur, une mauvaise coordination des muscles linguaux, un déficit de
I’intégration des informations sensorielles, un manque d’indépendance entre la cavité orale

et le maxillaire et une ventilation exclusivement buccale.

6.2 Conséquence du syndrome oro-facial de la Trisomie 21

Le syndrome oro-facial entraine des conséquences indirectes sur les différentes
fonctions oro-faciales motrices et sensorielles. Ainsi, nous pouvons retrouver une ingestion
d’aliments non mastiqués, des fausses routes lors du passage des liquides et des textures
semi-liquides, des difficultés importantes de synchronisation dans 1’articulation de la parole,
la présence de parafonctions et une ventilation buccale (Rives, 2012).

De plus, I’hypotonie des muscles oro-faciaux entraine des conséquences sur le bon
déroulement des praxies bucco-faciales nécessaires a la parole (Kumin, 2012). Ainsi, des
omissions, des substitutions, des ajouts de phonémes ou de syllabes sont présentes et peuvent
persister a I’age adulte. L’articulation peut rester floue (Andreou et coll., 2013).

En outre, la ventilation buccale engendre des infections des VAS et des otites séro-
muqueuses a répétition. Les amygdales et les végétations adénoides sont souvent
hypertrophiées et un SAOS est présent chez beaucoup d’enfants porteurs de T21 (Rodman
et coll., 2012).
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III. LE_SYNDROME D’APNEES OBSTRUCTIVES DU SOMMEIL CHEZ
L’ENFANT

1. Le sommeil : généralités

1.1 Evolution du sommeil de I’enfant

Tout au long de la croissance de ’enfant, le sommeil va évoluer a la fois dans sa structure
mais aussi dans son organisation pour finir par se rapprocher de celui de I’adulte a partir de
3 ans (Valleteau de Moulliac et coll., 2012). Les troubles transitoires du sommeil tels que
les éveils nocturnes font partie du développement normal de 1’enfant puis disparaissent
progressivement apres 1'age de 3 ans.

Le sommeil de I’enfant est constitué des mémes phases de sommeil que celles de
I’adulte : le sommeil lent et le sommeil paradoxal (Frenkel, 2009). Au cours des phases de
sommeil lent, 'activité cérébrale diminue, le systéme immunitaire se renforce et I'hormone
de croissance est sécrétée. Le sommeil paradoxal a un réle primordial dans la maturation
cérébrale et participe a la mise en place des processus de mémorisation et a l'intégration des
apprentissages. Il intervient également dans la régulation de la température corporelle et de
la tension artérielle. Par conséquent, la bonne qualité¢ du sommeil de 1’enfant est essentielle

car elle a un impact direct sur son développement physique et cognitif.

1.2 Troubles du sommeil chez I’enfant

Les difficultés de sommeil chez I’enfant sont fréquentes. En effet, 20 a 30 % des jeunes
enfants, prés de 10 % des enfants d’age scolaire (6 a 12 ans) et 15 a 20 % des adolescents y
sont confrontés (Challamel et coll., 2009b).

L’étiologie de ces troubles du sommeil peut étre endogéne : prédisposition génétique,
pathologie cérébrale, affection médicale ou psychiatrique. Elle peut également é&tre
environnementale avec une mauvaise hygiéne de sommeil (mauvaises conditions de
coucher, horaires irréguliers) ou organique avec des troubles respiratoires.

Ces difficultés de sommeil peuvent devenir pathologiques si I’évolution du sommeil et

I’apprentissage du rythme veille-sommeil ne s’effectuent pas correctement.
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Parasomnies | Terreurs nocturnes, éveils nocturnes, cauchemars, somnambulisme,
énurésie, hallucinations, insomnie.

Pathologies du controle respiratoire (apnées centrales du sommeil)

Troubles Pathologies bronchiques chroniques
respiratoires E— : : :
Troubles respiratoires obstructifs du sommeil (TROS) sur un continuum :
Syndrome de hautes
Ronfl t résistances des voies
onTemen — — > SAOS
simple aériennes supérieures
(SHRVAS)

Tableau 2 : Troubles du sommeil de I’enfant (Frenkel, 2009 ; Vergnes, 2015)

2. Le syndrome d’apnées obstructives du sommeil

2.1 Définition

Le SAOS est un trouble du sommeil survenant par épisodes intermittents d’obstruction
partielle ou totale des VAS. Ce syndrome a donc un impact sur la ventilation puisqu’il
entraine des hypopnées ou des apnées (Huet et coll., 2015). Les rythmes diurnes et nocturnes
sont également perturbés.

Le SAOS est particulierement fréquent entre 3 et 6 ans (Aubertin, 2013) et touche
environ 1 a4 % des enfants d’age scolaire (Van Holsbeke et coll., 2013). 1l est a différencier
du ronflement isolé qui n’entraine aucune difficulté respiratoire et qui concerne 12 % des
enfants (Cohen-Gogo et coll., 2009).

Selon Lumeng et coll. (2008), la prévalence du SAOS est plus élevée chez les garcons,
les enfants en surcharge pondérale et d’ethnicité¢ Afro-Américaine. Cependant, Aubertin, en

2013, signale qu’il n’existe pas de sex-ratio en faveur des garcons avant la puberté.

2.2 Geneése du SAOS

Le SAOS est 1i¢ a un collapsus des VAS, provoqué par un déséquilibre entre deux forces
(Slaats et coll., 2015).

D’une part, la force de fermeture des VAS, représentée par la pression négative exercée
par les muscles inspiratoires, notamment le diaphragme. Cette collapsibilité (Dehlink et coll.,
2016) est majorée en cas d’étroitesse des VAS comme dans les cas d’hypertrophie adéno-
amygdalienne, d’infiltration adipeuse des tissus mous ou de malformation des VAS. Ce
collapsus est également accentué pendant le sommeil paradoxal car le tonus musculaire est
aboli lors de cette phase. Une hypotonie pathologique des VAS aggravera alors d’autant plus

ce collapsus.
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D’autre part, la force d’ouverture du pharynx, exercée par 1’activit¢ des muscles
dilatateurs des VAS (Maltrana-Garcia et coll., 2009), empéche le collapsus des parois
pharyngées et permet le maintien des VAS ouvertes pendant 1’inspiration. L’hypoxémie et

I’hypercapnie favorisent I’activité de ces muscles dilatateurs.

2.3 Etiologies et facteurs de risque

2.3.1 Facteurs anatomiques

La cause la plus fréquente du SAOS chez I’enfant est I’hypertrophie amygdalienne et/ou
adénoidienne (Nespoli et coll., 2013). Cette hypertrophie est notamment causée par les
infections virales récurrentes chez I’enfant entre 3 et 6 ans.

L’obésité dont la prévalence a augmenté ces dernieres années, est un facteur de risque
aggravant et contribue a faire évoluer la prévalence du SAOS (Gachelin et coll., 2015 ;
Stewart, 2016). Dans ce cas, 1’étroitesse des VAS va étre la conséquence, en majeure partie,
d’une infiltration de tissu adipeux dans les tissus mous, notamment pharyngés (Aubertin,
2013).

Enfin, les anomalies cranio-faciales (Huet et coll., 2015) notamment celles comportant
une hypoplasie de 1’étage moyen de la face, un rétrécissement du nasopharynx, une micro-
rétrognathie ou une macroglossie peuvent entrainer un SAOS et I’étroitesse des VAS. S’il y
a des antécédents familiaux en termes d’anatomie maxillo-faciale, le risque de présenter un

SAOS est deux a quatre fois plus ¢élevé.

2.3.2 Autres facteurs

De nombreux autres facteurs peuvent favoriser 1’apparition du SAOS chez I’enfant tel
que la prématurité (Séailles et coll., 2012). Les antécédents familiaux de SAOS multiplient
le risque par 3 a 4,47 chez les enfants (Vergnes, 2015).

Des facteurs médicaux tels que 1’asthme, les allergies (Frangois et coll., 2000), le reflux
gastro-cesophagien (RGO) nocturne (Shepherd et coll,, 2011) et des pathologies
neurologiques ou musculaires induisent un risque plus important de SAOS : les VAS
nécessitent un certain tonus musculaire pour étre maintenues ouvertes pendant le sommeil
(Slaats et coll., 2015).

Le facteur environnemental que constitue le tabagisme passif maternel ou familial
multiplie par deux le risque de la survenue du SAOS (Cohen-Gogo et coll., 2009).

Un facteur de risque ethnique peut également expliquer la survenue d’un SAOS en
raison des différentes morphologies du visage (Cohen-Gogo et coll., 2009). En effet, selon
Guilleminault et coll. (2005), les personnes d’origine afro-américaine ainsi que les

populations asiatiques d’Extréme-Orient présentent un risque significativement plus élevé
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de SAOS que les populations caucasiennes, en considérant I’age, le sexe et I’indice de masse

corporelle (IMC).

2.4 Trois types de SAOS

Dayyat et coll. (2007) ont défini deux types de SAOS en se basant sur le critére pondéral

et sur la sévérité de I’hypertrophie adéno-amygdalienne. Ces deux types de SAOS présentent

des signes communs tels que les signes respiratoires habituels (cf. partie 2.5.1) et des

troubles du sommeil tels que les parasomnies. En 2013, Vecchierini et coll., ont introduit un

troisieme type de SAOS en prenant en compte les comorbidités éventuelles.

SAOS type |

Enfants tout-venant de poids normal avec une hypertrophie adéno-
amygdalienne marquée. Présence fréquente de troubles de I’attention
avec hyperactivité.

SAOS type 11

Enfants atteint d’une obésité viscérale et tronculaire (atteinte du visage,
du cou et de I’abdomen) avec un diamétre du cou augmenté.
Hypertrophie adéno-amygdalienne souvent présente mais moins
marquée que chez les types I.

Enfants sujets a des troubles psychologiques fréquents touchant I’estime
de soi et pouvant aller jusqu’a la dépression.

Troubles cardio-vasculaires et métaboliques fréquemment retrouvés et
dus a la surcharge pondérale.

SAOS type III

Enfants ayant un SAOS associ¢ a des syndromes malformatifs ou a des
syndromes génétiques congénitaux divers.

Tableau 3 : Types de SAOS (Dayyat et coll., 2007 ; Vecchierini et coll., 2013)

2.5 Le diagnostic et ses limites

2.5.1 Signes cliniques

La suspicion de SAOS débute par la recherche de signes caractéristiques (cf. tableau 4)

associés a ce syndrome via une observation clinique ainsi qu’un interrogatoire des parents

sur le sommeil de I’enfant, ses habitudes et rythmes de vie ainsi que ses troubles (Cohen-

Gogo et coll., 2009).
Symptémes nocturnes Symptoémes diurnes
Ronflements fréquents ou constants Réveils matinaux difficiles, irritabilité, asthénie au
Irrégularités  respiratoires, apnées,  reprises | réveil
respiratoires bruyantes Céphalées matinales
Respiration paradoxale Endormissement facile, envie de sieste, somnolence
Respiration buccale anormale
Sommeil agité, réveils nocturnes Respiration buccale
Hypersudation Trouble du  comportement:  hyperactivité,
Position anormale de sommeil: téte en | agressivité ou enfant isolé, timide
hyperextension, position assise Troubles de I’attention, de la mémoire, difficultés
Enurésie secondaire scolaires
Troubles de la croissance

Tableau 4 : Symptdmes nocturnes et diurnes du SAOS de I’enfant (Aubertin, 2013)
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Netzer et coll. (1999) ont mis en place et testé le Questionnaire de Berlin évaluant le
risque de présenter un SAOS (annexe A). Ce dernier est court et basé sur trois domaines : le
ronflement, la somnolence et les facteurs de risque. Les résultats de cette ¢tude sur un
¢chantillon de 744 patients ont montré que ce questionnaire est assez sensible pour identifier
les patients susceptibles d’avoir des apnées obstructives du sommeil. En 2014, Beydon et
coll. ’ont repris et I’ont proposé aux parents d’enfants dont on suspecte un SAOS. Les
résultats de cette recherche chez 54 familles, ont montré qu’un quart des meres et plus d’un
tiers des peres de ces enfants ont un Questionnaire de Berlin positif. La prédisposition

familiale constitue donc un aspect important du dépistage du SAOS chez I’enfant.

2.5.2 Polysomnographie
Actuellement, la polysomnographie (PSG) est I’examen qui permet le diagnostic de
SAOS en présence de signes d’appel (HAS, 2012). Cette évaluation du sommeil nous
renseigne de maniere précise sur de nombreux parametres: la durée, les stades, la
fragmentation et D’efficacit¢ du sommeil ainsi que les événements cardiorespiratoires

(ventilation, efforts respiratoires, échanges gazeux) (Aubertin, 2013).

Figure 2: Polysomnographie: (1) ¢électrodes d’¢lectroencéphalogramme, d’électro-oculogramme et
d’électromyogramme mentonnier maintenues par un filet ; (2) lunette nasale et thermistance nasobuccale ; (3)
microphone et capteur de pression sus-sternale ; (4) ceintures thoracique et abdominale ; (5) capteurs de

mouvements et position ; (6) capteur de SpO2. (Aubertin, 2013)
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Lors de cette PSG (cf. tableau 6), I’index d’apnées-hypopnées (IAH) mesuré correspond
au nombre d’apnées-hypopnées recensé¢ par heure et permet de juger de la sévérité du SAOS

(cf. tableau 5).

SAOS Léger SAOS Modéré SAOS Sévére
| IAH Entre 1,5 et 5 Entre 5 et 10 Supérieur a 10

Tableau S : Sévérité du SAOS mesurée avec I’TAH (Beydon et coll., 2016)

Le diagnostic repose sur des signes cliniques nocturnes et diurnes (A-B) associés a des critéres polysomnographiques (C-D)

A. Les parents ont noté un ronflement et/ou une respiration laborieuse ou des efforts respiratoires pendant le sommeil de I'enfant

B. Les parents ont observé au moins un des signes suivants

Mouvements paradoxaux de la cage thoracique a l'inspiration

Mouvements avec réaction d'éveil

Une transpiration anormale

Une hyperextension du cou pendant le sommeil

Une somnolence diurne excessive, une hyperactivité ou un comportement agressif
Une croissance insuffisante

Une énurésie secondaire

Des céphalées matinales

C. L’enregistrement polysomnographique montre la présence de plus d’une apnée ou hypopnée, obstructive, par heure de sommeil

D. L’enregistrement polysomnographique montre la présence de I'un des 2 ensembles de signes :

¢ 1°" ensemble de signes

- De fréquentes réactions d’éveil associées a une augmentation de I'effort respiratoire ; un index de microéveils > 11/h est considéré
pathologique

- Des désaturations en O, associées aux épisodes apnéiques

- Une hypercapnie pendant le sommeil

- Des variations importantes de la pression intra-cesophagienne

« 2° ensemble de signes

- Des périodes d’hypercapnie et/ou de désaturations durant le sommeil associées a un ronflement, une respiration paradoxale
inspiratoire avec soit de fréquents éveils nocturnes, soit des variations marquées de la pression cesophagienne

E. Les signes cliniques ne sont pas expliqués par un autre trouble du sommeil, par une autre affection médicale ou neurologique, par
l'utilisation de médicaments ou d'autres substances

Tableau 6 : Critéres diagnostiques du SAOS de I’enfant proposés par I’American Academy of Sleep
Medicine (Vecchierini et coll., 2013)

Cependant, la PSG connait des limites. En effet, il est impossible de la réaliser chez tous
les enfants suspects de SAOS. Elle n’est obligatoire que chez les enfants de moins de 3 ans,
chez ceux dont les parents ou tuteurs ne sont pas interrogeables, chez ceux dont I’histoire
clinique ne concorde pas avec 1’examen physique, chez les enfants ayant une obésité
morbide et enfin chez ceux ayant des anomalies neurologiques, cardiovasculaires et
notamment de la coagulation (Vecchierini et coll., 2013). De plus, la PSG est un examen
long et colteux sur les plans financier et humain (Cohen-Gogo et coll., 2009) qui doit
obligatoirement étre réalis€ en milieu hospitalier. Enfin, il n’existe pas encore de consensus
quant a I’interprétation des résultats de la PSG chez I’enfant (Vergnes, 2015). Ainsi, d’autres

examens, plus accessibles mais moins complets, peuvent étre proposés.

2.5.3 Oxymétrie de pouls
L’oxymétrie de pouls (SpO2) est indiquée en cas de suspicion de SAOS grace a des
signes cliniques. Cette mesure est réalisée pendant le sommeil et permet de quantifier le

nombre d’épisodes nocturnes de désaturation. Elle permet également d’évaluer leur sévérité
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grace au score de McGill (cf. tableau 7). Ainsi, un score élevé (exemple : nombre d’épisodes

nocturnes de SpO2 < 80 % supérieur a 3) atteste d’un SAOS sévere (Vergnes, 2015).

‘ Gravité du SAOS Nombre d'épisodes de désaturation nocturne Recommandations
Scores Sp0, <90 Sp0, < 85 Sp0, < 80
1 Normal <3 0 0 SAOS a confirmer
SAOS léger >3 <3 0 A opérer sans urgence
3 SAOS modéré >3 >3 <3 A opérer dans les 15 )
SAOS grave >3 >3 >3 A opérer d'urgence

Tableau 7 : Score de McGill (Vergnes, 2015)

2.5.4 Polygraphie ventilatoire

La polygraphie ventilatoire (PV) est un examen plus accessible et plus simple a réaliser
que la PSG (Beydon et coll., 2016). Elle permet d’enregistrer les signaux cardiorespiratoires
mais elle est moins précise quant a la mesure des parameétres du sommeil. Ainsi, il y a un
risque de sous-estimation de la gravit¢ du SAOS par sous-évaluation du nombre
d’événements respiratoires ou sur-évaluation du temps de sommeil total (enfant réveillé mais
sans activité motrice). Par conséquent, cet examen n’est pas encore validé chez ’enfant
(Beydon et coll., 2016) alors qu’il est déja utilisé chez 1’adulte car son analyse est plus rapide

et les délais d’attente sont moins longs pour sa réalisation que pour une PSG (HAS, 2012).

2.5.5 Dispositif de détection sans contact des apnées du sommeil

Arlotto et coll. (2015), a Toulon, ont mis en place un dispositif de détection sans contact
des apnées du sommeil. Ce dernier a été breveté et a pour objectif de mesurer ’activité
respiratoire du patient grace a un systéme d’ultrasons. Des tests cliniques vont étre effectués
au laboratoire de sommeil de 1I’hdpital de Toulon. Il serait déja trés approprié pour quantifier
I’activité respiratoire de I’enfant et des sujets a risques de détresse respiratoire (Arlotto et
coll.,, 2014). En effet, il permettrait de supprimer les nombreux capteurs et la canule de
pression nasale (cf. figure 2) utilisés pour réaliser la PSG qui peuvent perturber le sommeil

du patient et biaiser les résultats (sous-estimation des épisodes d’apnées-hypopnées).

2.6 Conséquences du SAOS

2.6.1 Staturopondeérales
Le SAOS peut entrainer un retard staturo-pondéral, particulierement chez les jeunes
enfants, dans 20 a 50 % des cas (Tapia et coll., 2013). Dans certains cas 1’hypertrophie
adéno-amygdalienne induit un trouble de la déglutition pouvant entrainer un apport calorique
insuffisant. Dans d’autres cas, 1’augmentation des efforts respiratoires favorise un

hypercatabolisme (Challamel et coll., 2009¢). Enfin, le sommeil étant perturbé, la sécrétion
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de I’hormone de croissance le sera également puisque son pic de sécrétion intervient

quelques heures aprés I’endormissement (Aubertin, 2013).

2.6.2 Métaboliques
De nombreuses études ont montré un lien entre le SAOS et les dysfonctionnements
métaboliques tels que I’hyperlipidémie, ’insulino-résistance et 1’hypertension artérielle
(Blechner et coll., 2016). Ces trois troubles associés a 1’obésité peuvent entrainer un

syndrome métabolique qui va augmenter le risque chez I’enfant obése (Gozal et coll., 2008).

2.6.3 Neurocognitives

Toute perturbation du sommeil peut entrainer des troubles cognitifs et
comportementaux. Selon Vergnes, en 2015, plusieurs études ont montré, grace a un examen
polysomnographique, 1’existence d’une prévalence plus élevée de ces troubles chez les
enfants souffrant de SAOS (15 a 30 %) que chez les enfants tout-venant (7 a 15 %).

Les jeunes enfants présentent principalement des difficultés mnésiques et attentionnelles
tandis que les fonctions exécutives seraient davantage touchées chez les enfants d’age
scolaire (Halbower et coll., 2006). Ces troubles ont un retentissement important sur les
apprentissages scolaires (Carrot et coll.,, 2011) mais ils n’apparaissent pas chez tous les
enfants souffrant de SAOS. Enfin, le risque de présenter ces difficultés neurocognitives

augmente avec les facteurs pondéraux et génétiques (Vecchierini et coll., 2013).

2.6.4 Cardiovasculaires
La récurrence des épisodes d’hypoxie, d’hypercapnie et de réveils répétés pendant le
sommeil entraine une augmentation de 1’activité du systéme nerveux sympathique et une
dérégulation du tonus vasomoteur (Vergnes, 2015).
Les obstructions itératives des VAS lors du SAOS entraine des variations importantes
des pressions intrathoraciques qui ont un impact sur la fonction ventriculaire gauche (Cohen-

Gogo et coll., 2009).

2.6.5 Conséquences sur la qualité de vie
Le SAOS entraine des micro-éveils la nuit qui ont un retentissement sur la phase d’éveil.
En effet, ’enfant souffrant de SAOS peut étre sujet a une fatigue pouvant aller jusqu’a des
somnolences diurnes. Cette asthénie peut alors conduire a une diminution de I’intérét de
I’enfant pour les activités quotidiennes voire a des troubles de I’humeur pouvant aller jusqu’a
la dépression (Vecchierini coll., 2013). Une altération des relations sociales avec la famille,

I’école et les pairs peut alors étre observée (Dayyat et coll., 2007).
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2.6.6 Oro-faciales
L’obstruction des VAS favorise la ventilation buccale qui va elle-méme entrainer des
anomalies faciales. Ainsi, la langue se situe en position basse et une rétromaxillie ou une
rétromandibulie associée a une forme de visage oblongue peuvent étre observées. Tous ces
¢léments constituent le faciés adénoidien (Beydon et coll., 2013). Le fonctionnement des
muscles de la face et des muscles dilatateurs est alors modifié¢ par I’anomalie de croissance

maxillo-faciale et peut ainsi aggraver le SAOS.

2.7 Prise en charge du SAOS

De par ses diverses étiologies et complications, le SAOS nécessite d’étre pris en charge

de fagon multidisciplinaire.

2.7.1 Chirurgies

L’adéno-amygdalectomie constitue le traitement de référence du SAOS en cas
d’hypertrophie, méme modérée, des amygdales et des adénoides. Cette chirurgie est
particuliérement efficace chez les enfants présentant une hypertrophie isolée sans surcharge
pondérale ni comorbidités, avec une diminution significative de I'IAH en post-opératoire
dans 75 a 80 % des cas (Vergnes, 2015). En revanche, la normalisation compléte de la PSG
n’est observée que chez 25 % des enfants opérés. Chez I’enfant obese, cette chirurgie est
moins efficace puisque la résection adéno-amygdalienne ne résout pas le probléme de
I’infiltration du tissu adipeux dans les tissus mous (Friedman et coll., 2009).

La septoplastie et la turbinectomie peuvent également étre préconisées chez des enfants
plus agés avec des résistances nasales importantes. Elles permettent d’améliorer le passage
de I’air par voie nasale (Vecchierini et coll., 2013).

L’uvulo-palato-pharyngoplastie est peu réalisée chez I’enfant et peut étre envisagée chez
des enfants dont I’hypotonie pharyngée est marquée comme chez les enfants nés avec une
T21 ou les enfants obéses avec un tissu mou pharyngg trés abondant (Cielo et coll., 2016).

Enfin, la chirurgie cranio-faciale, comme la distraction ostéogénique dans le cas d’un
SAOS syndromique avec déficience maxillo-mandibulaire, est envisagée uniquement dans
les cas d’enfants ayant une malformation faciale et ne tolérant pas la VNI (Vecchierini et
coll., 2013). La trachéotomie est, quant a elle, réalisée dans des cas extrémes de
malformations cranio-faciales graves et de pathologies neuromusculaires ne pouvant étre

traitées autrement (Ahn, 2010).
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2.7.2 Traitements médicaux
En cas de SAOS Iléger ou résiduel post-traitement chirurgical, un traitement anti-
inflammatoire, d’au moins trois mois, associant une corticothérapie nasale et des
antileucotriénes peut étre proposé (Aubertin, 2013).
Un traitement du RGO peut étre prescrit pour limiter I’inflammation pharyngée ainsi
que la croissance des amygdales souvent retrouvée dans le SAOS et 1’obésité (Séailles et
coll., 2012). Un traitement adapté concernant la perte de poids peut-étre mis en place afin

d’entrainer une réduction de I’'TAH et par conséquent une diminution du SAOS.

2.7.3 Ventilation non invasive (VNI)

La VNI par pression positive continue (PPC) est de plus en plus proposée en cas d’échec
des traitements chirurgicaux et médicaux et lorsque le SAOS est persistant ou sévere. Elle
est également préconisée dans les cas de SAOS de type III en attendant le traitement
chirurgical (Vecchierini et coll., 2013). Ce traitement a permis de diminuer les indications
de trachéotomie dans les cas de malformations faciales. Elle permet de délivrer une pression
positive constante durant tout le cycle respiratoire et favorise donc I’ouverture des VAS.

Néanmoins, ce traitement peut avoir des limites, surtout chez les enfants, en ce qui
concerne 1’observance (Tapia et coll., 2013). En effet, le port du masque peut ne pas étre
toléré ou étre refusé par ’enfant car c’est un dispositif peu attractif qui peut géner les
mouvements pendant le sommeil et qui peut entrainer des complications cutanées

(érythémes, nécroses).

Figure 3 : Masque nasal (Aubertin, 2013)

2.7.4 Orthodontie
Plus d’un tiers des enfants apnéiques ont des anomalies maxillo-faciales
(hypodéveloppement maxillaire ou mandibulaire, fosses nasales et arcades maxillaires
étroites, palais osseux ogival et profond) qui renforcent le risque d’obstruction des VAS
(Vecchierini et coll., 2013). Deux techniques d’orthopédie dento-faciale ont montré leur
efficacité dans le SAOS pédiatrique.
D’une part, la dysjonction maxillaire rapide permet la rectification des anomalies

maxillo-faciales avant la fin de la croissance du massif facial (Aubertin, 2013), et a un impact
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sur la ventilation. En effet, cette technique permettrait une réduction de la résistance nasale
de 36,2 a 45 % (Cohen-Levy, 2011). En outre, en cas d’hypoplasie du complexe
nasomaxillaire, ce dispositif permet dans certains cas, d’obtenir un taux de guérison proche
de 90 % (Pirelli et coll., 2010).

D’autre part, les orthéses d’avancées mandibulaires sont indiquées pour les enfants ayant
une rétrognathie, une micrognathie ou une malocclusion. L’objectif est donc de corriger la
rétrusion mandibulaire afin d’obtenir une fermeture buccale optimale. L’étude randomisée
de Villa et coll. (2002) a montré qu’apres avoir porté ce dispositif pendant six mois, I'TAH
des enfants apnéiques diminuait significativement. Cependant, seulement 50% des enfants

traités lors de cette étude ont atteint un IAH normalisé.

@

Figure 4 : (1) dispositif d’expansion rapide du maxillaire (Cohen-Levy, 2011) ; (2) orthése d’avancées
mandibulaires (Ngiam et coll., 2015)

2.7.5 Apport de I’orthophonie

Des études récentes se penchent sur I’apport d’un entrainement neuromusculaire chez
des individus adultes souffrant de SAOS. Ainsi, Vecchierini et coll. (2013) évoquent un
impact positif sur le SAOS apres un renforcement musculaire facial et lingual associé a un
traitement orthodontique. Les exercices, renfor¢ant les muscles faciaux, vélaires, linguaux
et labiaux doivent étre faits plusieurs fois par jour pour observer de bons résultats
(Guimaraes et coll., 2009). En effet, les stimulations permettraient de rendre plus toniques
les muscles oro-pharyngés et empécheraient les VAS de se collapser.

En plus des exercices moteurs, Levrini et coll. (2014) soulignent I’importance du
mouchage, du nettoyage du nez a I’eau de mer et des exercices de souffle nasal. Cela
permettrait aux enfants souffrant de SAOS de prendre conscience du role que leur nez doit
prendre dans la respiration.

Avec une éducation gnoso-praxique orale hebdomadaire pendant 3 mois (jeux bucco-
faciaux, de souffle, de massages faciaux, un accompagnement parental et une bonne hygi¢ne

nasale), Leroux-Couchevellou et coll. (2015) ont montré de bons résultats sur un enfant
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souffrant d’un SAOS résiduel post-amygdalectomie et turbinectomie bilatérale partielle.

Une meilleure respiration nasale est observée par une PSG et I’enfant a pu arréter la VNI

3. SAOS et Trisomie 21

3.1 Prévalence

La prévalence du SAOS chez les enfants avec une T21 est beaucoup plus élevée que
chez les enfants tout-venant. En effet, elle se situe entre 31 et 79 % selon les différentes

¢tudes (Lin et coll., 2014).

3.2 Facteurs prédisposant au SAOS

Les ¢étiologies du SAOS chez I’enfant né avec une T21 sont hétérogenes, a I’instar de
I’enfant tout-venant. Les plus fréquentes sont I’hypertrophie adéno-amygdalienne,
I’effondrement hypopharyngé ainsi que la glossoptose et la macroglossie (Donnelly et coll.,
2004).

La prévalence ¢élevée du SAOS chez I’enfant avec une T21 peut s’expliquer notamment
par les caractéristiques oro-cranio-faciales spécifiques a ce syndrome ainsi que 1’hypotonie
musculaire pharyngée, linguale et intercostale, 1’étroitesse des VAS et 1’obésité (Lin et coll.,
2014). De plus, selon 1’é¢tude de Goffinski et coll. (2015), la présence d’une dysphagie et
d’une pathologie cardiaque congénitale chez les nourrissons porteurs d’une T21 prédirait

I’apparition du SAOS dans 36 % des cas.

3.3 Conséquences

Les conséquences du SAOS chez I’enfant né avec une T21 sont les mémes que celles
qui ont été décrites pour la population ordinaire mais a un degré de sévérité plus important.
Une ¢étude sur des enfants porteurs de T21 avec ou sans SAOS a permis de démontré que le
SAOS a effectivement des répercussions sur le fonctionnement cognitivo-comportemental
(Akkari et coll., 2016). En effet, les résultats du groupe « SAOS » étaient significativement

moins bons aux tests effectués (Raven, items comportementaux).

3.4 Efficacité des traitements

Selon Donnelly et coll., en 2004, I’adéno-amygdalectomie échoue chez 30 a 50 % des
patients atteints de T21 avec une persistance ou une réapparition du SAOS. En effet, suite a
I’intervention chirurgicale, des tissus adénoides étaient présents chez la plupart des patients

de cette étude. Les résultats suggerent que ces patients ont une prédisposition au
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développement des adénoides et des amygdales hypertrophiées mais également a la repousse
de ces tissus apres une opération.

La VNI est alors souvent nécessaire en traitement de seconde intention pour favoriser
I’ouverture des VAS. Selon I’é¢tude de Konstantinopoulou et coll. (2016), ce traitement

améliorerait la fonction ventriculaire gauche.

Figure 5 : repousse des adénoides chez une jeune fille de 7 ans née avec une T21 souffrant d’un SAOS

persistant aprés une adéno-amygdalectomie (Donnelly et coll., 2004).

4. Conclusion

Le SAOS a donc un impact trés important sur de nombreux domaines concernant la vie
quotidienne de I’enfant. Les traitements sont multidisciplinaires et permettent une adaptation
a chaque patient. L’éducation gnoso-praxique orale précoce pourrait également étre
envisagée comme un traitement complémentaire afin de pallier I’hypotonie de la sphére oro-

faciale des enfants avec une T21, et de favoriser I’ouverture des VAS.
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IV. PROBLEMATIQUE ET HYPOTHESES

Aujourd’hui, la prise en charge orthophonique de I’enfant né avec une T21 doit étre le
plus précoce possible (Chambounaud et coll., 2015). Ce suivi permet d’accompagner les
parents et I’entourage mais aussi de solliciter et d’améliorer les capacités gnoso-praxiques,
langagieres et cognitives de I’enfant. L’orthophoniste constitue donc un interlocuteur
privilégié pour ces familles car elles sont amenées a le voir régulierement. Ce professionnel
pourrait donc détecter des signes d’alerte en faveur d’'un SAOS.

Cependant, le nombre d’orthophonistes diminue au sein des établissements accueillant
les enfants nés avec une T21 (Kremer et coll., 2016) dans lesquels les médecins pédiatres
peuvent détecter les signes d’alerte du SAOS et y répondre. Les familles se dirigent alors de
plus en plus vers des orthophonistes et autres professionnels de santé en libéral. Il nous a
donc paru important d’élaborer un bilan orthophonique constitué d’une anamnese
approfondie sur le sommeil de I’enfant, d’une observation clinique et d’un bilan des
capacités praxiques, articulatoires, alimentaires et langagiéres. Cette évaluation permettrait
de se questionner a propos d’un éventuel SAOS et d’orienter les familles vers le médecin
prescripteur afin de diagnostiquer et de traiter ce syndrome. En effet, I’é¢tude de Malt et coll.
(2013) sur la santé des adultes avec une T21 a montré que 50 % de cette population présentait
un SAOS.

Une observation clinique des enfants nés avec une T21, des épreuves sur leurs capacités
praxiques, masticatrices, articulatoires et langagiéres ainsi qu’un questionnaire sur leur
sommeil permettraient aux orthophonistes d’alerter le médecin prescripteur sur un éventuel
SAOS.

Ainsi, nous avons émis les hypothéses suivantes :

- Hypothése 1: Les enfants avec une T21 présentant des ronflements diurnes et

nocturnes souffrent de SAOS.

- Hypothése 2 : Les enfants avec une T21 et un SAOS présentent des troubles plus

séveres de la sphére oro-faciale.

- Hypothése 3 : Les enfants avec une T21 souffrant de SAOS ont une perméabilité

nasale diminuée.
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PARTIE PRATIQUE

I. ENQURTE PREALABLE (partie rédigée par P. Vincent)

1. Objectifs

Notre objectif était de cerner les connaissances des orthophonistes sur le SAOS chez

I’enfant porteur d’une T21.

2. Méthodologie

2.1 Population concernée

Nous avons décidé de cibler tous les orthophonistes travaillant ou non avec des enfants
nés avec une T21. Il n’y a donc aucun critére d’inclusion ou d’exclusion hormis 1’obligation

d’étre orthophoniste.

2.2 Moyens de diffusion

Nous avons diffusé notre enquéte par le biais d’Internet via des groupes de réseaux
sociaux exclusivement ouverts aux orthophonistes. Nous avons ciblé des groupes aux thémes
variés, méme ceux qui ne traitaient pas de la T21.

Nous avons également transmis notre formulaire par courriel a I’ensemble des syndicats
d’orthophonistes régionaux de la France métropolitaine et des Dom-Tom ainsi qu’aux
syndicats nationaux (FNO, FOF).

Dans les deux cas, nous avons inclus le lien du formulaire dans une lettre
d’accompagnement précisant notre projet et nos objectifs (annexe B). Nous avons aussi
demandé a nos anciens maitres de stage de transmettre a leurs réseaux de collégues.

Nous avons fait le choix de passer par Internet afin que les orthophonistes puissent

répondre sans contrainte financiére, temporelle et afin d’obtenir le maximum de réponses.

3. Elaboration du formulaire

Notre enquéte portant sur le SAOS chez les enfants porteurs d’'une T21, nous avons
décidé de la scinder en deux parties : une sur les connaissances du SAOS et une axée

davantage sur I’enfant avec une T21 souffrant du SAOS (annexe C).

3.1 Modalités des questions

Nous avons ¢élaboré notre questionnaire autour de trois types de questions :
- Des questions fermées : elles favorisent une rapidité de réponse et nous permettent

d’analyser quantitativement et rapidement les réponses.
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- Des questions a choix multiples : nous avons décidé de limiter ce type de questions
afin de ne pas orienter les réponses des orthophonistes.

- Des questions ouvertes : elles permettent aux orthophonistes de s’exprimer plus
librement et favorisent 1’analyse qualitative des réponses. Ces derni¢res peuvent
traduire 1’imprécision des connaissances de certains ou encore nous aider dans

I’¢élaboration de notre questionnaire décisionnel.

4. Analyse des résultats

Au total, nous avons recueilli 150 réponses.
4.1 Informations professionnelles

4.1.1 Type d’exercice des orthophonistes interrogés
- Exercice libéral : 107/150
- Exercice mixte : 24/150
- Exercice en salariat : 19/150
Selon le répertoire ADELI, 88% des orthophonistes travaillent en exercice libéral ou
mixte. Nous pouvons observer que 87% des orthophonistes ayant répondu a notre enquéte
exercent en libéral ou mixte et 13% pratiquent en salariat. Par rapport a notre population

cible, la tendance majoritaire est donc respectée.

Population cible Population controle

Exercice libéral ou mixte | 88% 87%
Exercice en salariat 12% 13%

Tableau 8 : Comparaison des pourcentages de population selon le type d’exercices (répertoire ADELI par la

FNO (« L’Orthophonie en chiffres », s. d.)
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Histogramme 1 : Types de structures en salariat dans lesquelles exercent les orthophonistes interrogés
Nous avons décidé de demander les types de structures ou exercent les orthophonistes

interrogés afin de démontrer des relations entre plusieurs données.
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4.1.2 Année d’obtention du diplome des orthophonistes interrogés
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Histogramme 2 : Année d’obtention du diplome des orthophonistes interrogés
Nous souhaitions connaitre I’année d’obtention du certificat de capacité d’orthophonie

pour effectuer des tris croisés avec d’autres questions.

4.1.3 Institut de formation des orthophonistes interrogés
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Histogramme 3 : Institut de formation des orthophonistes interrogés

Cette question a pour but d’observer si nous avons une population représentative.

Toutefois, les numeri clausi ayant changé plusieurs fois au fil des années et 1’introduction

de nouvelles écoles telles que celles de Caen et de Poitiers ne nous permettent pas

d’apprécier ce critére. De plus, beaucoup d’orthophonistes interrogés ont été formés en

Belgique. Nous ne connaissons pas le nombre de frangais allant se former en Belgique, nous

ne pouvons donc analyser cette question.

4.1.4 Orthophonistes dont Uinstitut de formation a abordé la notion du SAOS

0,60% 14%

85,30%

B Oui, de maniére détaillée 1 Oui, de maniére succincte ®Non

Graphique 1 : Orthophonistes dont I’institut de formation a abord¢ la notion du SAOS
La majorité des orthophonistes interrogés ont répondu que leur formation n’avait pas

abordé le SAOS.
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4.2 Connaissances théoriques

4.2.1 Connaissez-vous le SAOS ?
Cette question assez subjective montre qu’un peu plus de la moitié des orthophonistes

interrogés (54,7%) ne pense pas connaitre le SAOS.

4.2.2 Connaissez-vous les signes cliniques du SAOS chez ’enfant ?
Parmi les orthophonistes interrogés, 73,3% affirment ne pas connaitre les signes
cliniques du SAOS. Les signes cliniques du SAOS les plus cités par les orthophonistes
prétendant les connaitre (26,7%) sont la fatigue diurne, les troubles du comportement et le

ronflement. D’autres signes évocateurs du SAOS ont également été¢ mentionnés.
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Histogramme 4 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les signes cliniques du SAOS

En revanche, certains ont cité d’autres signes cliniques non spécifiques au SAOS mais
répondant a une logique consécutive a un trouble du sommeil : cernes (11), langue basse (4),
bavage (3), hypotonie faciale (3), teint pale (2), hypomaxillie (2), refus de s’alimenter (2).

Autres réponses : épilepsie, ballonnements, plancher buccal hypertonique.

4.2.3 Connaissez-vous les conséquences du SAOS chez l'enfant né avec une
121?

92% des orthophonistes interrogés ont répondu par la négative et ceci montre que les
conséquences du SAOS chez I’enfant, qu’il soit handicapé ou non, ne sont pas bien connues.
Les orthophonistes ayant répondu par I’affirmative (8%) ont cité la plupart des conséquences
du SAOS. Les conséquences métaboliques n’ont pas été¢ évoquées, probablement car elles

relévent davantage du corps médical.
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Histogramme 5 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les conséquences du SAOS
4.2.4 Connaissez-vous les traitements possibles du SAOS ?
71,3% des orthophonistes interrogés ne connaissent pas les traitements possibles du
SAOS. En revanche, les orthophonistes prétendant les connaitre (28,7%) ont pu citer les
différentes approches thérapeutiques existant a I’heure actuelle en s’appuyant notamment

sur les traitements du SAOS chez I’adulte (VNI).
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Histogramme 6 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les traitements du SAOS

4.2.5 Connaissez-vous les examens pratiqués par les médecins permettant de
diagnostiquer le SAOS ?

Parmi les orthophonistes interrogés, 76% ont répondu « non ». Les orthophonistes

affirmant connaitre les examens pratiqués (24%) ont cité 1’examen le plus courant

aujourd’hui : la polysomnographie.
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Histogramme 7 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur les examens pratiqués pour
diagnostiquer le SAOS
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4.2.6 Savez-vous vers quels médecins ou structures orienter des enfants

souffrant de SAOS ?
75,3% des orthophonistes interrogés ne pensent pas connaitre les médecins ou structures
pouvant prendre en charge les enfants souffrant de SAOS. Les professionnels ayant répondu
par D’affirmative (24,7%) ont majoritairement pensé au centre du sommeil ou aux médecins

ORL ou au pneumologue. Autres réponses: phoniatre, cardiologue, neurologue et

orthodontiste.
20
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Histogramme 8 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur I’orientation des enfants
souffrant de SAOS

4.2.7 Si un questionnaire décisionnel vous permettait de repérer les facteurs de
risque du SAOS afin d'envoyer le patient vers un médecin compétent, seriez-vous
amené(e) a l'utiliser ou le consulter ?

94,7% des orthophonistes interrogés ont répondu « oui ». Les 5,3% ayant répondu par
la négative justifient leur réponse par le fait qu’ils ne prennent pas en charge des enfants

avec une T21.

4.3 Prise en charge de la Trisomie 21

4.3.1 Prenez-vous en charge des enfants avec une T21 ?
Parmi les orthophonistes interrogés, 40,7% prennent en charge des enfants porteurs de

T21 alors que 59,3% n’en regoivent pas.

4.3.2 Savez-vous si vos patients atteints de T21 ont des troubles du sommeil ?
82,1% des orthophonistes interrogés ne savent pas si leurs patients nés avec une T21 ont
des troubles du sommeil. En revanche, 17,9% des professionnels interrogés ont connaissance

d’un trouble du sommeil chez leurs patients porteurs d’une T21.
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Histogramme 9 : Réponses sur les troubles du sommeil des patients avec une T21 des orthophonistes
interrogés

4.3.3 Demandez-vous la qualité du sommeil de vos patients porteurs de T21 ?
Parmi les orthophonistes interrogés, 61,3% ne posent pas la question de la qualité du
sommeil de leurs patients avec une T21. Ceux qui s’y intéressent (38,7%) s’inquictent
principalement de 1’incidence des troubles du sommeil sur la qualité de la prise en charge.
Nous notons que certains sont amenés a se poser la question dans le cadre d’une suspicion
de troubles du sommeil. De plus, 21 orthophonistes interrogés nous ont notifi¢ que cette

question faisait partie de leur anamneése sans en préciser les raisons.

Suspicion de parafonctions nocturnes
Difficultés psychologiques
Suspicion de ventilation buccale
Suspicion de troubles du sommeil

Qualité de vie

8 e
5 10 15 20 25 30

Incidence sur la qualité de prise en charge

(e

= Comportement  ® Attention Apprentissages ™ Fatigue

Graphique 2 : Réponses ouvertes des orthophonistes interrogés sur I’anamnese du sommeil de leurs
patients porteurs de T21

4.3.4 Demandez-vous si vos patients avec une T21 souffrent de troubles du

sommeil ?
Plus de deux tiers (69,3%) des orthophonistes interrogés ne demandent pas a la famille

de leurs patients atteints d’une T21 s’ils souffrent de troubles du sommeil alors que 30,7%

le font.

4.3.5 Avez-vous déja pris en charge un enfant avec une T21 souffrant de

SA0S ?

Parmi les orthophonistes interrogés, 39,3% ne savent pas s’ils ont déja pris en charge un

enfant porteur d’une T21 souffrant d’'un SAOS.
33



4%
39,30% :

Oui ®Non ™ Je ne sais pas

Graphique 3 : Orthophonistes prenant en charge un enfant avec une T21 souffrant de SAOS
4.3.6 La prise en charge d’un enfant avec une T21 souffrant de SAOS vous
semble-t-elle plus compliquée ?
75,3% des orthophonistes interrogés ont répondu par la négative. 24,7% ont répondu
« oul ». La majorité s’inquie¢te du bon déroulement de la prise en charge. Certains pensent
que cette prise en charge est plus compliquée sans pouvoir le justifier. De plus, ils ignorent
quelles actions ils pourraient proposer pour pallier les difficultés engendrées par le SAOS

chez un enfant avec une T21.

10 8 :
> i 2 2 2 .
0 ] | [
Incidence sur la prise en charge Oui, mais je ne sais pas ce qui serait plus difficile
u Fatigabilité Difficultés attentionnelles
Difficultés comportementales m Difficultés dans les apprentissages
= Hypotonie H Respiration buccale renforcée
m Difficultés mnésiques m Difficultés proprioceptives

u Contrainte cognitive

Histogramme 10 : Réponse ouvertes des orthophonistes interrogés sur les éventuelles complications
entrainées par la prise en charge d’un enfant avec une T21 souffrant de SAOS

4.4 Tris croisés

4.4.1 Relation entre la date d’obtention du diplome et les formations continues

ayant abordé le SAOS
20 16 17
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mmmm Date d'obtention du diplome === Formations ayant abordé le SAOS

Graphique combiné 1 : Relation entre la date d’obtention du dipléme et les formations continues ayant

abordé le SAOS
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Nous avons seulement pris en compte les réponses positives a la question 4.1.4. Nous

remarquons que le SAOS est de plus en plus abordé dans les formations continues les plus

récentes, depuis 2007.

4.4.2 Relation entre les connaissances théoriques sur le SAOS et les anamnéses
sur la qualité du sommeil des orthophonistes interrogés
Nous avons mis en relation les 32 personnes connaissant le SAOS (ayant au moins trois

bonnes réponses aux questions sur les connaissances théoriques sur le SAOS) et celles ne

connaissant pas le SAOS (118 orthophonistes).

50%
41,30%
40%
30%
20% 17,30%
10%
0%
Connaissances sur le SAOS Non connaissances sur le SAOS
mmmm Anamnése sur le sommeil === Pas d'anamneése sur le sommeil

Graphique combiné 2 : Relation entre les connaissances théoriques sur le SAOS des orthophonistes
interrogés et leurs anamneéses sur la qualité du sommeil

Nous constatons que la majorité des orthophonistes ayant des connaissances sur le
SAOS integrent des questions sur le sommeil dans leur anamnése (17,3%). En revanche, les
orthophonistes n’ayant pas de connaissances sur le SAOS sont plus nombreux a ne pas poser

de questions sur le sommeil (37,3%).

4.4.3 Relation entre les connaissances sur le SAOS et la prise en charge

d’enfants porteurs d’une T21

30% 50,70% 60%
25% 50%
20% 40%
15% 30%
10% 20%
5% 10%
0% 0%

Connaissances sur le SAOS Non connaissances sur le SAOS

s Prenant en charge des enfants T21 === Ne prenant pas en charge des enfants T21

Graphique combiné 3 : Relation entre les connaissances sur le SAOS et la prise en charge d’enfants avec

une T21

50,7% des orthophonistes interrogés n’ayant pas de connaissances sur le SAOS ne

prennent pas en charge les enfants avec une T21. Nous remarquons également que 26,7% de
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ces orthophonistes prennent en charge des enfants avec une T21 mais n’ont pas de
connaissances suffisantes sur le SAOS. 1l serait donc intéressant de les sensibiliser afin qu’ils

puissent alerter le patient et son entourage sur un éventuel SAOS.

4.4.4 Relation entre les types de structures, les connaissances théoriques sur le

SAOS et la prise en charge d’enfants nés avec une T21

SEES (msp
Centre de guidance (ms)
CMPEA 01 1
IME 071 2
ITEP 0O 2 1
SAFEP/CESDA/SSEFS (2 Quumn)
IEM 1 1 1 1
CMPP 10 2 2
SESSAD 2 1 1 1
CAMSP 3 1 3 2
Hopital 2 3 1 7
0 2 4 6 8 10 12 14

Connaissances sur le SAOS et Prise en charge enfants T21
Connaissances sur le SAOS et pas de prise en charge d'enfants T21
Non connaissances sur le SAOS et prise en charge d'enfants T21

Non connaissances sur le SAOS et pas de prise en charge d'enfants T21

Histogramme 11 : Relation entre les types de structures, les connaissances théoriques sur le SAOS et la
prise en charge d’enfants nés avec une T21

Nous remarquons que, sur les 43 personnes exergant en salariat ou en exercice mixte,
les orthophonistes interrogés exercant en CAMSP connaissent davantage le SAOS et
prennent en charge les enfants porteurs d’une T21. Toutefois, nous constatons que 12

orthophonistes prenant en charge les enfants avec une T21 sont peu informés.

5. Conclusion des résultats

Cette enquéte nous a permis de constater que la majorité des orthophonistes interrogés
(78,6%) n’ont pas de connaissances suffisantes sur le SAOS.

Ainsi, 94,7% des orthophonistes interrogés sont intéressés par ['utilisation d’un
questionnaire décisionnel avec une anamnese investiguant le sommeil afin de pouvoir

suspecter un SAOS.
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II. TERRAIN EXPERIMENTAL

1. Population

1.1 Critéres d’inclusion et d’exclusion

Nous avons décidé d’inclure tous les enfants porteurs d’une T21, entre 2 et 10 ans.
L’enfant peut souffrir ou non du SAOS ou peut avoir été traité¢ pour le SAOS ou non. La
tranche d’age a ét¢ décidée afin que les enfants puissent étre en situation d’évaluation et
qu’ils puissent répondre aux épreuves normées que nous avions a notre disposition.

Notre seul critére d’exclusion est que 1’enfant ne soit pas porteur d’une T21.

1.3 Recrutements de population

Notre projet de départ reposait sur une analyse statistique d’un nombre important de
patients mais il a ét¢ difficile de rencontrer des enfants porteurs d’une T21 répondant aux
critéres de sélection de 1’étude. De plus, nous avons remarqué une grande variabilité de
potentialités dans notre cohorte.

Afin de recruter nos patients, nous avons fait appel au centre du sommeil de I’Hopital
Robert Debré par I’intermédiaire du Docteur Ha Trang et a I’institut Imagine de 1’Hdpital
Necker-Enfants Malades lors de la consultation pédiatrique du Docteur Goulet. Nous avons
¢galement contacté 1’Institut Jérdme Lejeune mais cela n’a pas pu donner suite. La vice-
présidente de ’AFRT 21, Madame le professeur London nous a beaucoup aidées et a
transmis notre demande de recrutement lors de la journée mondiale sur la T21. Le CAMSP
de Créteil via le Docteur Lopez a proposé son aide mais malheureusement les patients de
son établissement étaient trop jeunes pour rentrer dans notre population.

Face a I’échantillon réduit de patients que nous avons pu recruter, nous avons décidé de
créer deux groupes de patients afin de pouvoir les comparer : ceux souffrant du SAOS et

ceux n’en souffrant pas.

2. Démarche clinigue

Afin de vérifier nos hypothéses, nous avons élaboré un bilan en nous inspirant

d’ouvrages de référence (Aubertin, 2013 ; Cohen-Gogo et coll., 2009 ; Netzer et coll., 1999).

2.1 Objectifs visés par les outils

Nous cherchions a évaluer les différentes fonctions de la sphére oro-faciale

(articulatoire, phonologique, praxiques et alimentaires) ainsi que les fonctions langagiéres
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(sur les versants expressif et réceptif) afin d’observer si I’enfant souffrant du SAOS avait
des dysfonctions plus marquées dans ces domaines.

Nous souhaitions ¢galement élaborer un questionnaire rapide sur le sommeil inclus dans
un entretien anamnestique et une observation clinique précise du patient pouvant alerter

I’orthophoniste sur un éventuel SAOS.

2.2 Phase d’évaluation préalable

Avant de débuter les passations de bilan sur les patients recrutés, nous avons décidé
d’expérimenter les épreuves normées sur les enfants tout-venant. Ainsi, nous voulions
vérifier la durée de passation des épreuves et nous familiariser avec leur contenu afin de

proposer des conditions optimales lors de nos expérimentations.

2.3 Mise en ceuvre du protocole

2.3.1 Les passations dans les centres
Nous avons décidé d’étre toujours deux lors des passations de bilan afin que I’une fasse
passer les épreuves pendant que I’autre relevait les €émissions du patient. Nous avions ainsi

deux versions et donc une correction possible.

2.3.2 Les passations a domicile
Afin de pouvoir évaluer plus d’enfants, nous avons réalis€ quelques passations a
domicile. Cela nous a permis d’observer I’enfant dans un environnement plus calme et moins
anxiogene que 1’hopital. De plus, les enfants nous portaient plus d’attention et étaient moins

fatigués qu’au sortir de la consultation pédiatrique.

2.4 Outils méthodologiques

2.4.1 EVALO 2-6

Nous avons décidé d’utiliser la batterie de tests EVALO 2-6 (Coquet-Devred et coll.,
2009) car elle permet d’évaluer les capacités qui nous paraissaient importantes dans le
dépistage d’un éventuel SAOS et de confirmer nos hypothéses.

En outre, nous avons sélectionné une batterie de tests récente (2009) afin que les normes
utilisées soient les plus actuelles possibles. En effet, les capacités langagieres des enfants
évoluent rapidement (Estienne et coll., 2006). De plus, nous voulions des épreuves normées
dans un souci d’objectivité. Ainsi, EVALO 2-6 a été évaluée sur 743 enfants et étalonnée de
6 mois en 6 mois de 1’age de 2 ans 3 mois a 6 ans 3 mois. Etant donné que les enfants nés

avec une T21 présentent une déficience mentale, cette batterie nous a paru également adaptée
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a nos patients plus agés. De plus, les images concretes et colorées de ’EVALO 2-6 nous
paraissaient plus accessibles et plus attrayantes pour nos patients.

Nous n’avons pas proposé l'intégralité de la batterie en raison des difficultés
attentionnelles retrouvées chez 1’enfant porteur d’une T21 (Grieco et coll., 2015). De plus,
nous désirions cibler des épreuves presque toujours €évaluées lors d’un bilan du langage oral
et de la communication par souci écologique aupreés des orthophonistes. Ainsi, les
orthophonistes n’ont pas de nouvel outil a acquérir auquel il faudrait se familiariser.

Nous avons choisi quatre épreuves. L’épreuve de phonétisme pour évaluer I’articulation
isolée des phoneémes ; I’épreuve de dénomination afin de tester le lexique et la phonologie
de ’enfant ; I’épreuve de désignation pour estimer ses capacités de compréhension lexicale ;
et enfin 1’épreuve de praxies bucco-faciales afin de vérifier les capacités praxiques et la
tonicité de la sphere oro-faciale. Nous avons également décidé de prendre en compte 1’age

développemental (age correspondant a la moyenne des enfants tout-venant) de nos patients.

2.4.2 Evaluation de la prise alimentaire

Les fonctions de ventilation/respiration, déglutition/mastication et de phonation sont
intimement liées. Ainsi, la dysfonction de 1I’une peut avoir des répercussions sur une autre.
De plus, il nous a paru essentiel d’évaluer la prise alimentaire de 1’enfant afin de vérifier son
geste (pince palmaire, digitale, besoin d’aide) lors de la mastication et de la déglutition
(tableau 1).

Nous avons ensuite déterminé sa maniere de mastiquer (geste hélicoidal acquis, en cours
d’acquisition ou non), de déglutir (déglutition fonctionnelle ou dysfonctionnelle) et I’état de
la bouche apres la déglutition (sale ou propre). Enfin, nous avons vérifi¢ sa préhension
alimentaire (pince digitale, palmaire) (Lauzon, 1990).

Nous avons utilisé différents aliments variant selon leur texture, le type de préhension
mise en ceuvre pour leur ingestion et leur aspect dispersif :

- La compote : proposer cet aliment nous permet d’observer la préhension de la
cuillére (avec ou sans aide) et la déglutition de I’enfant. Nous 1’avons choisie « pour
bébé » et sans sucre car beaucoup d’enfants nés avec une T21 souffrent de problémes
métaboliques.

- La banane : afin d’apprécier la préhension alimentaire, I’ouverture de la banane,
I’aide nécessaire, la mastication et 1’état de la bouche aprés la déglutition. Nous
voulions un ¢lément mou afin de limiter le risque de fausses routes.

- Le gateau boudoir : nous avons choisi une texture différente afin d’observer les

mémes ¢léments que pour la banane. De plus, si I’enfant ne sait pas le mastiquer, il
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peut également adopter une autre stratégie (mouillage, succion, tétement...) qui
pouvait étre intéressante.
- L’eau: faire boire un verre d’eau au patient nous a permis d’observer sa déglutition

et sa préhension du verre.

2.4.3 Questionnaire décisionnel

Nous avons choisi d’élaborer un questionnaire décisionnel (annexe D) comprenant
notamment les facteurs prédisposant au SAOS afin de permettre aux orthophonistes de
détecter des signes d’alerte concernant le sommeil de I’enfant.

Ce questionnaire se présente comme une anamnese et permet de recueillir un maximum
d’informations sur I’enfant, depuis sa naissance a aujourd’hui, ainsi que sur son entourage a
travers différents domaines : informations civiles et personnelles, suivis et antécédents
médicaux, paramédicaux et scolaires, alimentation, signes cliniques au niveau de la sphére
oro-faciale et sommeil. Nous avons observé si I’enfant était en obésité grace a la courbe de
poids présente dans le carnet de santé. Ainsi, I’orthophoniste pourra utiliser uniquement cette
anamngése, par souci pratique.

Ce questionnaire ne peut pas €tre rempli par les parents car il a été congu de manicre a
ce que ce soit un orthophoniste qui y réponde. En effet, & chacun de nos bilans, nous avons
pris le soin de le remplir en nous référant au dossier médical du patient mais également en
interrogeant les parents accompagnant 1’enfant lors de la consultation médicale.

L’anamnése approfondie sur le sommeil est associ€ée a une observation clinique de la
sphére oro-faciale de I’enfant. Nous avons également évalué la ventilation en observant 1’état
du nez (propre, sale ou obstrué) et la perméabilité nasale a 1’aide du miroir de Glatzel
(Frangois, 2015 et annexe E).

L’objectif de ce questionnaire était d’essayer de mettre en évidence des signes d’alerte
en faveur d’un SAOS, pouvant étre décelés par un orthophoniste. En effet, I’observation
clinique de la sphere oro-faciale associée aux informations recueillies sur le sommeil de
I’enfant pourrait permettre a [’orthophoniste d’orienter le patient vers le médecin

prescripteur concernant un éventuel trouble du sommeil tel que le SAOS.
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I11.

LES ETUDES DE CAS

1. Groupe sans SAOS

1.1 Na. 6 ans

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Sans activité professionnelle / pére : ancien ouvrier

Accouchement Sans complications

Prématurité Oui (34 SA)

Analyse de I'IMC Normal

Infections ORL Non (depuis adéno-amygdalectomie)
Surhandicaps Syndrome de West

Trouble du spectre autistique (TSA)

Suivi et scolarité

CAMSP (psychomotricité) et orthophonie en libéral

Alimentation

A été nourri au sein sans difficulté. Solides mous. Difficultés sur solides
durs.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Non

ronflement

Fatigue Non

Irritabilité Non

Endormissement facile Non

Comportement Autistique

Ronflements Non (disparus depuis adéno-amygdalectomie)
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil Calme

Réveils nocturnes Non

Hypersudation Non

RGO nocturnes Non

Position nocturne Normale

Enurésie Primaire (diurne et nocturne)
Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires,

praxiques,

langagiéres et alimentaires :

impossible a réaliser en raison des troubles autistiques de N.

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Jointes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale normale
Langue Invisible et basse

Parafonctions Tétage de langue

Na. est un petit garcon qui a souffert du SAOS. L’adéno-amygdalectomie a été un

succes. Nous ne pouvons lui faire passer les épreuves normées et alimentaires a cause de son

TSA. En spontané, N. ne dit aucun mot, ne babille pas et grogne.
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1.2 Lu. 8 ans

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Caucasienne

Profession des parents

Pére : cadre / Mére : professeur des écoles

Accouchement Sans complication

Prématurité Non

Analyse de 'IMC Obésité

Infections ORL Oui (OSM, pneumonie, asthme, reflux du grade III)
Surhandicaps CIA opérée, astigmate

Suivi et scolarité

Ergothérapie, psychomotricité, orthophonie (éducation précoce)
CP ordinaire avec AVS

Alimentation

A été nourri au sein et biberon sans difficulté. Morceaux durs.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Non
ronflement

Fatigue Non
Irritabilité Non
Endormissement facile Oui
Comportement Agité
Ronflements Non
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil Agité
Réveils nocturnes Non
Hypersudation Non

RGO nocturnes Non (traité)
Position nocturne Normale
Enurésie Secondaire nocturne
Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

Phonétisme complet. Difficultés pour les CCV et les VV

Praxies

8/18 (-3,41 E.T.) Age développemental : 2A6

Compréhension et production

compréhension (-2,77 E.T.) A.D. : 3A6

Lexique (-2,29 E.T.) A.D. : 3A6, Phonologie (-4,54 E.T.) A.D. : 2A6,

Préhension alimentaire

Pince digitale

Mastication

Mouvement hélicoidal en cours d’acquisition

Déglutition

Dysfonctionnelle. Etat de la bouche propre

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité réduite
Langue Visible et basse
Parafonctions Tétage des doigts

Lu. est un petit gargon coopératif. Son articulation est floue et sa bouche ouverte.

Certains des criteres d’alerte du SAOS sont remplis mais il n’est pas inquiété par le SAOS.
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1.3 No. 4 ans 10 mois

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Meére : sans activité professionnelle / Pére : absent

Accouchement Sans complications
Prématurité Non

Analyse de 'IMC Obésité

Infections ORL Oui (bronchites, OSM)
Surhandicaps Strabisme et microcéphalie

Suivi et scolarité

Orthophonie et CAMSP (psychomotricité)
IME

Alimentation

A été nourrie au sein et au biberon sans difficulté. Morceaux. Mange sans
aide.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Non
ronflement

Fatigue Non
Irritabilité Non
Endormissement facile Non
Comportement Tres agité
Ronflements Oui occasionnels (lors d’infections ORL)
Ventilation buccale Oui
Qualité¢ du sommeil Calme
Réveils nocturnes Non
Hypersudation Non
RGO nocturnes Non
Position nocturne Normale
Enurésie Non

Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

Impossible a réaliser

Praxies

7/18 hypotonie des lévres. A.D. : <2A6

Compréhension et production

Impossible a réaliser

Préhension alimentaire

Pince palmaire

Mastication

Mouvement hélicoidal non acquis. Morceaux mous.

Déglutition

Dysfonctionnelle. Etat de la bouche sale

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite
Langue Basse et entre les 1évres
Parafonctions Non

No. est une petite fille qui refuse tout ce que nous lui proposons excepté les praxies
bucco-faciales. Toutefois, elle est dans la communication (attention conjointe, pointage), elle

jargonne et peut répéter les mots « gateau », « owar » (pour au revoir).
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1.4 1d. 6 ans 7 mois

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Meére : profession intermédiaire / Pére : employé

Accouchement Sans complications
Prématurité 37 semaines d’aménorrhées
Analyse de 'IMC Normal

Infections ORL Oui (rhinopharyngites).
Surhandicaps Astigmatie et strabisme

Suivi et scolarité

Orthophonie et psychomotricité
Demande d’orientation en ULIS école

Alimentation

A été nourri au biberon car difficulté a prendre le sein. Mange tout seul.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Oui (mére)

ronflement

Fatigue Non

Irritabilité Non

Endormissement facile Non

Comportement Calme

Ronflements Oui occasionnels (lors d’infections ORL)
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil Calme

Réveils nocturnes Non

Hypersudation Non

RGO nocturnes Non

Position nocturne Normale

Enurésie Enurésie primaire nocturne
Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

Nombreuses erreurs de voisement

Praxies

10/18 A.D.: 3A6

Compréhension et production

Les résultats ne sont pas interprétables (1. était peu coopératif)

Préhension alimentaire

Pince digitale

Mastication

Mouvement hélicoidal non acquis. Morceaux mous

Déglutition

Dysfonctionnelle. Etat de la bouche propre

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes et desquamées

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite
Langue Basse et entre les dents
Parafonctions Non

Id. est un gargon calme. Toutefois, il est inattentif et opposant lors de 1’épreuve de

production et de compréhension verbale. Nous ne pouvons pas lui proposer I’épreuve de

compréhension.
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1.5 Ab. 10 ans

Données anamnestiques :

Origine ethnique Africaine
Profession des parents Meére : sans activité professionnelle / Pére : employé
Accouchement Sans complications
Prématurité Grande prématurité
Poids Obésité
Infections ORL Oui (rthumes)
Surhandicaps Myopie, bégaiement
Pathologie cardiaque congénitale
Suivi et scolarité Orthophonie
Scolarisé a la maison
Alimentation A été nourri au sein et au biberon sans difficulté. Morceaux mous, tout
seul.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Oui (mére et frére)
ronflement

Fatigue Non

Irritabilité Non
Endormissement facile Non
Comportement Calme
Ronflements Oui, fréquent quand il dort sur le dos.
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil Agité

Réveils nocturnes Non
Hypersudation Non

RGO nocturnes Non

Position nocturne Assis ou sur le dos
Enurésie Propre

Dort avec la lumicre Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation Erreurs sur la répétition des voyelles. Bonne articulation.

Praxies 13/18 -0,97 ET (par rapport aux enfants de 6 ans)

Compréhension et production | Lexique (-3,02) A.D. : 3A Phonologie (-6,69) A.D. : <2A6 Réception
(-9,22) A.D.: <2A6

Préhension alimentaire Pince digitale
Mastication Mastication acquise, dissociation mandibule-langue presque acquise
Déglutition Bouche fermée, état de la bouche propre, déglutition fonctionnelle.

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite
Langue Basse et entre les dents
Parafonctions Non

Ab. est un grand gargon plutot calme. Il présente une posture trés hypotone (enroulement

des épaules).
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2. Groupe SAOS

2.1 CI. 2 ans 3 mois

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Mere : employée / Pére : sans activité professionnelle

Accouchement Sans complications

Prématurité Non

Poids Normal

Infections ORL Oui (thumes, OSM)
Surhandicaps Pathologie cardiaque congénitale

Suivi et scolarité

CAMSP (orthophonie et éducatrice), assistante maternelle depuis 2 mois.

Alimentation

Nourri par SNG pendant 7 mois puis alimentation a la cuillére.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Non

ronflement

Fatigue Non

Irritabilité Non

Endormissement facile Oui

Comportement Calme, passive

Ronflements Oui (ne ronfle pas lors du port du masque)
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil

Tres agité. La mere doit remettre le masque pendant la nuit.

Réveils nocturnes

Non

Hypersudation Non

RGO nocturnes Non

Position nocturne Normale

Enurésie Enurésie primaire nocturne et diurne
Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

C. ne babille pas et est peu active, elle ne peut donc pas réaliser ces

Praxies

différentes épreuves.

Compréhension et production

Préhension alimentaire

Pince palmaire

Mastication

Mouvement hélicoidal non acquis. Mouvement de succion.

Déglutition

Dysfonctionnelle. Etat de la bouche sale.

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite. Ronflement diurne bruyant.
Langue Basse et entre les 1évres

Parafonctions Non

Cl. est une toute petite fille. Elle souffre d’'un SAOS sévere. Aprés une adéno-

amygdalectomie, elle bénéficie d’une VNI. Elle reste passive lors de la consultation, malgré

nos stimulations.
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2.2 Si. 8 ans

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Meére : ouvricre / Pére : sans activité professionnelle

Accouchement Avec complications

Prématurité 29 semaines d’aménorrhées
Poids Obésité

Infections ORL Oui (OSM, rhumes)
Surhandicaps Pathologie cardiaque congénitale

Traumatisme cranien récent (séquelles importantes)

Suivi et scolarité

IME (orthophonie, psychomotricien, éducateur spécialis¢)

Alimentation

A été nourri au biberon avec difficultés. Mange des morceaux mous.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de
ronflement

Oui (pére, frére et mere)

Fatigue Oui

Irritabilité Non
Endormissement facile Oui
Comportement Passive
Ronflements Oui, fréquents et bruyants
Ventilation buccale Oui

Qualité du sommeil Agité

Réveils nocturnes Oui
Hypersudation Non

RGO nocturnes Non

Position nocturne Assise

Enurésie Primaire nocturne
Dort avec la lumiére Oui

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

N’a pas pu faire I’examen a cause du traumatisme cranien

Praxies

7/18

Compréhension et production

N’a pas pu faire I’examen a cause du traumatisme cranien

Préhension alimentaire

Pince digitale

Mastication Mouvement hélicoidal non acquis, temps buccal trés long, état de la
bouche sale.
Déglutition Dysfonctionnelle.

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite
Langue Basse et entre les dents
Parafonctions Bruxisme

Si. est une petite fille qui a subi un traumatisme cranien récent, elle n’est pas en mesure

de répondre a nos tests langagiers. Nous percevons un ronflement diurne. Si. a bien un SAOS

et va étre opérée d’ici peu

des végétations et des amygdales.
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2.3 Di. 6 ans

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Africaine

Profession des parents

Parents : sans activités professionnelles

Accouchement Avec complications

Prématurité Non

Poids Normal

Infections ORL Oui (OSM, rhumes)
Surhandicaps Pathologie cardiaque congénitale

Suivi et scolarité

SESSAD (orthophonie, psychomotricité, éducation spécialisée), GSM

Alimentation

A été nourri au biberon sans difficultés. Mange des morceaux mous et
durs.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de | Oui (pére)
ronflement

Fatigue Oui
Irritabilité Oui
Endormissement facile Non
Comportement Agité
Ronflements Non depuis la VNI. Oui sans.
Ventilation buccale Oui
Qualité¢ du sommeil Calme
Réveils nocturnes Non
Hypersudation Non

RGO nocturnes Non
Position nocturne Normal
Enurésie Non

Dort avec la lumicre Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

Assourdissements des phonémes fricatifs.

Praxies

10/18 -2,43 ET A.D. : 3A6

Compréhension et production

Lexique (-3,77ET) A.D. : <2A6, Phonologie : (-5,7ET) A.D. : <2A6
Compréhension : (-9,22ET) A.D. : 2A6

Préhension alimentaire

Pince digitale

Mastication Mouvement hélicoidal en cours d’acquisition. Etat de la bouche
propre.
Déglutition Dysfonctionnelle. La langue est sortie et sous le verre.

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite.
Langue Basse et entre les dents
Parafonctions Non

Di. est une petite fille qui a été opérée d’une adénoidectomie mais elle a toujours besoin
de la VNI. Son sommeil est de plus en plus calme et elle supporte le masque. Di. a une T21

en mosaique.
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2.4 At. 3 ans 8 mois

Données anamnestiques :

Origine ethnique

Caucasienne

Profession des parents

Meére : cadre / Pére : employé

Accouchement Sans complications

Prématurité Non

Poids Normal

Infections ORL Oui (rhinopharyngites)

Surhandicaps Pathologie cardiaque congénitale, Maladie de Hirschsprung

Asthme,
Hypermétropie et strabisme

Suivi et scolarité

CAMSP (orthophonie et psychomotricité), PSM

Alimentation

A été nourrie au biberon sans difficultés. Mange des morceaux mous et
durs.

Données sur le sommeil :

Antécédents familiaux de
ronflement

Oui (pére et meére)

Fatigue Non
Irritabilité Non
Endormissement facile Non
Comportement Tres agité
Ronflements Oui
Ventilation buccale Oui
Qualité du sommeil Agité
Réveils nocturnes Non
Hypersudation Non
RGO nocturnes Non
Position nocturne Anormale
Enurésie Primaire diurne et nocturne
Dort avec la lumiére Non

Evaluation des fonctions articulatoires, praxiques, langagiéres et alimentaires :

Articulation

Impossible a réaliser

Praxies

2/18 -2,42 ET A.D.: <2A6

Compréhension et production

Impossible a réaliser

Préhension alimentaire

Pince palmaire

Mastication

Mouvement hélicoidal non acquis. Etat de la bouche sale.

Déglutition

Dysfonctionnelle. La langue est sortie et sous le verre

Examen de la sphére oro-faciale :

Levres Ouvertes

Bavage Non

Ventilation Buccale. Perméabilité nasale réduite.
Langue Basse et entre les Iévres
Parafonctions Bruxisme.

At. aun SAOS et nous I’avons vue avant son adéno-amygdalectomie. Elle est concernée

par le tabagisme passif (mere fumeuse). Elle est trés agitée et n’est pas en mesure de répondre

aux épreuves sur les capacités langagieres.
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IV. RESULTATS (partie rédigée par A. Coélo)

1. Résultats des questionnaires décisionnels

Devant le peu de patients que nous avons pour notre étude, nous avons décidé de ne pas
faire de statistiques de groupe. Nous avons donc comparé nos deux groupes avec des chiffres

bruts et des pourcentages afin de les représenter au mieux.

1.1 Age, sexe et poids

Nous avons scindé¢ notre patientele en deux groupes : I'un constitu¢ de patients souffrant

du SAOS et I’autre composé de patients ne souffrant pas ou plus de ce syndrome.

Prénoms | Na. Lu. No. Id. Ab.
Sexe Masculin | Masculin | Féminin | Masculin | Masculin

Age 6 8 4A10 6A6 10
Tableau 9 : Groupe des patients ne souffrant pas de SAOS (groupe sans SAOS)

Prénoms CI. Di. Si. At.

Sexe Féminin | Féminin | Féminin A Féminin

Age 2A3 6 8 3A8
Tableau 10 : Groupe des patients souffrant du SAOS (groupe SAOS)

Nous ne prenons pas en compte le sexe, étant donné que ce n’est pas un facteur de risque

du SAOS chez I’enfant (Aubertin, 2013).

Groupe SAOS Groupe sans SAOS
8 1 10 1
7 9
. 8
©) Q
= i =
3 = 6 =
0] [} 0]
) =] ) o
<4 5 0
2]
3 = 4 =
g 3 g
2 < <
2
1 1
0 0 0 0
CL Di. Si. At. Na. Lu. No. Id. Ab.
s Age e ]MC . Age em]MC

Graphiques combinés 4 et 5 : Relation entre I’dge et I'IMC des enfants des groupes SAOS et sans SAOS
(IMC normal = 0 ; Obésité =IMC a 1)

Ces graphiques nous permettent de constater que 1’obésité augmente selon 1’age dans les
deux groupes. L’obésité est un facteur de risque du SAOS et est trés répandue chez les

enfants porteurs de T21 (Kang et coll., 2013 ; Ng et coll., 2004).
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1.2 Origine ethnique

Groupe SA0S | —
Groupe sans A0S |

0 1 2 3 4 5

H Caucasienne M Africaine

Graphique 4 : Origine ethnique des enfants des groupes SAOS et sans SAOS
Nous remarquons que la majorité de nos patients (77,8%) est d’origine africaine. C’est

un facteur de risque du SAOS (Cohen-Gogo et coll., 2009) et un critére dans le calcul des
risques de la T21 (HAS, 2015).

1.3 Données sur la ventilation

1.3.1 Ronflement et ventilation buccale diurnes

100% 759 100% 100%
(]

50%

0%

0%
Groupe SAOS Groupe sans SAOS

m Ronflement diurne W Ventilation buccale diurne

Histogramme 12 : Comparaison du ronflement et de la ventilation diurnes des enfants des deux groupes
Nous observons que le ronflement diurne est commun a 75% du groupe SAOS, ce qui
n’est pas retrouvé dans le groupe sans SAOS. La ventilation buccale diurne est un signe
clinique du SAOS (Aubertin, 2013) mais nous notons qu’elle est présente dans les deux

groupes car elle fait aussi partie du syndrome oro-facial de la Trisomie 21 (Rives, 2012).
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1.3.2 Perméabilite nasale

100% 100 80%

50%
20%

0% % .

Groupe SAOS Groupe sans SAOS

B Perméabilité nasale normale B Perméabilité nasale diminuée

Histogramme 13 : Comparaison de la perméabilité nasale des enfants des deux groupes
L’examen au miroir de Glatzel, nous indique que 100% des enfants du groupe SAOS

ont une perméabilité nasale diminuée alors que cela concerne 80% des enfants du groupe

sans SAOS.

1.4 Données sur le sommeil

1.4.1 Ronflement et ventilation buccale nocturnes

100% 100% 100%

80%

40% 40%

Groupe SAOS Groupe sans SAOS

50%

20%

0% 0%

0%
m Ventilation buccale nocturne ® Ronflement fréquent ® Ronflement occasionnel M Pas de ronflement

Histogramme 14 : Comparaison du ronflement et de la ventilation buccale nocturnes des enfants des
deux groupes

Les quatre enfants du groupe SAOS présentent un ronflement nocturne fréquent.
Remarquons que les deux patientes bénéficiant d’une ventilation non-invasive (VNI) ne
présentent pas de ronflement nocturne lorsqu’elles portent ce dispositif. En revanche, nous
constatons que les enfants du groupe sans SAOS peuvent présenter un ronflement
occasionnel lors d’infections ORL. La ventilation buccale nocturne est un signe clinique du
SAOS (Aubertin, 2013) : elle est présente dans les deux groupes mais plus marquée dans le

groupe SAOS (100% contre 80% dans le groupe sans SAOS).

1.4.2 Antécédents familiaux de ronflement nocturne
Nous avons fréquemment constaté que I’entourage familial (parents proches) des enfants
des deux groupes présentait un ronflement nocturne : 60% dans le groupe sans SAOS et 75%
dans le groupe SAOS. Soulignons que les antécédents familiaux sont également un facteur

de risque du SAOS a prendre en compte (Vergnes, 2015).
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1.4.3 Position de sommeil

T
oupe 50%
Groupe sans 5403 | ——— )"

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

H Position en décubitus proclive M Position allongée

Graphique 5 : Comparaison de la position de sommeil adoptée par les enfants des deux groupes
La position de sommeil en décubitus proclive (Iégérement assis) est plus fréquente dans
le groupe SAOS et parait cohérente avec le tableau des signes cliniques du SAOS (tableau
4). Dans le groupe SAOS, nous observons que les deux patientes qui n’ont pas de VNI
dorment en décubitus proclive. Dans le groupe sans SAOS, un enfant dort en position assise,

cela nous alerte sur un éventuel SAOS.

1.4.4 Qualité du sommeil

75%

80%
60%
40%
20%

0%

60%
40%

= -

Groupe SAOS Groupe sans SAOS

m Sommeil agit¢ B Sommeil calme

Histogramme 15 : Comparaison de la qualité du sommeil des enfants des deux groupes
75% des enfants du groupe SAOS ont un sommeil agité. C’est un signe clinique du

SAOS (Aubertin, 2013).

1.5 Parafonctions

Nous remarquons que la moitié des enfants du groupe SAOS souffrent d’un bruxisme
alors que le groupe sans SAOS n’en présente pas. Nous observons des tics de succion de la
langue et des doigts chez deux enfants du groupe sans SAOS. Aucun enfant n’utilise le

biberon ou la tétine.

2. Résultats aux épreuves

Nous n’avons pas pu faire passer les épreuves a tous nos patients en raison de leur jeune
age (communication non-verbale) ou de certains troubles associés (TSA, séquelle de
traumatisme cranien). Pour chaque épreuve, nous préciserons donc le nombre de patients
ayant pu la réaliser.
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2.1 Epreuves d’EVALO 2-6 de Coquet et coll.

2.1.1 Capacités langagiéres
Trois de nos patients ont ét¢ en mesure de passer les épreuves de phonétisme, de
compréhension et de production de ’EVALO 2-6 de Coquet et coll. Ces enfants sont tous

suivis en orthophonie.

Groupe Groupe sans SAOS Groupe SAOS
Prénoms Lu. Ab. Di.

Age 8 ans 10 ans 6 ans

Lexique -2,29ET -3,02ET -3,77ET
Phonologie -4 54 ET -6,69 ET -57ET
Compréhension -2,77ET -922 ET -9,22 ET

Tableau 11 : Résultats en écart-type des enfants Lu., Ab. et Di.

Les enfants ont tous été évalués par rapport a la population des enfants de 6 ans de
I’EVALO 2-6. Les enfants des deux groupes se situent en-dessous de la moyenne des enfants
de 2 ans et 6 mois en phonologie. L’épreuve de compréhension est en-dessous de la moyenne
des enfants de 2 ans 6 mois pour Ab. et Di. et se situe dans la moyenne des enfants de 3 ans
6 mois pour Lu. En effet, les enfants porteurs d’une T21 présentent un retard de langage et
de parole (Fraisse, 2008).

Ces trois enfants présentent un trouble phonologique. Leurs altérations se traduisent par
beaucoup de simplifications au niveau des groupes consonantiques et des omissions de
phonémes ou de syllabes en positions initiales. Néanmoins, a I’épreuve phonétique, nous
notons que deux enfants ont réussi a répéter les groupes consonantiques (« tra », « pra ») en
isolé.

Du point de vue lexical, ils présentent tous les trois des paraphasies sémantiques et

peuvent recourir aux gestes ou a la périphrase. L’ébauche orale est inefficace.

2.1.2 Praxies bucco-faciales et linguales sur imitation

Les capacités praxiques de nos jeunes patients démontrent une hypotonie générale de la
sphére oro-faciale mais elles semblent s’affiner avec 1’age et la prise en charge
orthophonique (Ab., 10 ans, est presque dans la moyenne des enfants de 6 ans). L’age
développemental de nos patients se situe entre 2 ans 6 mois et 3 ans 6 mois excepté pour At.
(inférieur a 2 ans 6 mois).

Sept patients ont pu réaliser certaines praxies de I’épreuve. A 2 ans 3 mois, Cl. n’a pas
¢été en mesure d’effectuer les praxies sous imitation. Nous n’avons pas pu évaluer les
capacités praxiques de Na., en raison de son TSA.

Les résultats aux praxies linguales démontrent une hypotonie ainsi qu’une absence de

dissociation linguo-mandibulaire. Cette hypotonie linguale est plus marquée chez les enfants
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du groupe SAOS (score moyen du groupe SAOS = 1/6 ; score moyen du groupe sans SAOS
=2,5/6).

100% | g70,75% 75%

50% 50%

50% I I 33% 25%
0, 0, 0, 0, 00

v ol ol v m a

Langue pointue Langue large et Langue en haut Langue a Langue en pont Claquement de
plate gauche puis a langue
droite

B Groupe SAOS  ® Groupe sans SAOS

Histogramme 16 : Comparaison des résultats aux praxies linguales entre les deux groupes
Cinq patients ont réussi la majorité des praxies labiales. Cependant, celles nécessitant

un maintien plus long de la force mobilisée sont plus difficiles.

100% _— 100% 100% 100%
67% ° 67% 67%
50%
- I I I I l -
00
0% * 1l
Sourire Pincement des Projection des  Bruit du baiser qui Vibration bilabiale
lévres lévres dure

B Groupe SAOS B Groupe sans SAOS

Histogramme 17 : Comparaison des résultats aux praxies labiales entre les deux groupes
Les scores aux praxies jugales traduisent une difficulté au niveau de la commande
motrice concernant des gestes plus fins (gonfler alternativement une joue puis ’autre). En

revanche, le gonflement des deux joues est mieux réussi.

100% 67% 75%
50%
0% 0%
0%
Gonflement des joues Gonflement d'une joue

B Groupe SAOS B Groupe sans SAOS

Histogramme 18 : Comparaison des résultats aux praxies jugales entre les deux groupes
Les séquences de phonémes consonantiques ont été majoritairement échouées car cela

demande un enchainement de plusieurs praxies (répétitions de [ptk], [fffssschcheh]).
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Bruit de réprobation [fffssschchch] [ptk] [grrr]

B Groupe SAOS  H Groupe sans SAOS

Histogramme 19 : Comparaison des résultats aux enchainements consonantiques entre les deux groupes

Enfin, I’épreuve de souffle est réussie par la totalité des patients.

2.2 L’oralité alimentaire

La prise alimentaire démontre 1’évolution des capacités praxiques avec 1’age. Huit de
nos patients ont une mastication inefficace (malaxage) et une déglutition dysfonctionnelle.
Le temps buccal est allongé. L’incompétence labiale associée a un bavage est retrouvée chez

deux de nos patients.
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V. DISCUSSION

1. Confrontation des résultats obtenus et des hypothéses

1.1 Regroupement des résultats

La majorité des patients des deux groupes sont d’origine africaine. C’est un facteur de
risque de la T21 et du SAOS. Notons que I’obésité augmente selon 1’age. Le bilan
orthophonique que nous avons effectué aupres des deux groupes de patients nous a permis
de relever un dysfonctionnement de la sphere oro-faciale. Tous les patients présentent une
langue basse, une incompétence labiale ainsi qu’une ventilation buccale. Ces signes
cliniques font partie du syndrome oro-facial particulier a la T21 (Cuilleret, 2007d). De plus,
huit de nos patients ont une perméabilité nasale réduite et ne savent pas se moucher
correctement. Cela confirme la ventilation buccale observée chez tous les enfants. Les
capacités de déglutition et de mastication lors de la prise alimentaire semblent s’affiner avec
I’age coincidant avec les capacités praxiques relevées.

L’épreuve de praxies bucco-faciales nous a permis d’objectiver des difficultés praxiques
linguales, jugales et labiales chez tous les patients pouvant réaliser I’épreuve. Dans le groupe
SAOS, I’hypotonie linguale est nettement plus marquée que dans le groupe sans SAOS.
Cette hypotonie pourrait expliquer une ventilation buccale nocturne difficile. Quant aux
parafonctions relevées, les deux enfants du groupe SAOS souffrant de bruxisme présentent
une malocclusion dentaire.

Concernant les données sur le sommeil, dans le groupe SAOS, nous relevons une
position de sommeil en décubitus proclive pour les deux patientes qui ne bénéficient pas de
la VNI. Cette position particuliére serait adoptée afin d’améliorer la respiration. En
comparaison, dans le groupe sans SAOS, quatre des cinq patients dorment en position
allongée. Dans le groupe SAOS, 75% des enfants ont un sommeil trés agité alors que cela
ne concerne que 40% des patients du groupe sans SAOS. La totalité des enfants du groupe
SAOS présente un ronflement nocturne fréquent alors que 80% des enfants du groupe sans
SAOS n’ont pas de ronflement nocturne fréquent. La position de sommeil en décubitus
proclive, le sommeil agité ainsi que le ronflement nocturne constituent des signes cliniques
du SAOS et sont prégnants chez les patients du groupe SAOS de notre étude. Ce sont donc
des marqueurs que les orthophonistes peuvent noter dans leur anamnese.

De plus, 75% des enfants du groupe SAOS présentent un ronflement diurne. Aucun
enfant du groupe sans SAOS n’en est inquiété. Ce signe clinique peut étre observable par les

orthophonistes et les interpeler sur une respiration difficile au niveau des VAS.
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1.2 Validation des hypothéses

Les résultats nous permettent d’affirmer que :

L’hypothese 1 « Les enfants avec une T21 présentant des ronflements diurne et nocturne
souffrent de SAOS. », est validée.

L’hypothése 2 « Les enfants avec une T21 et un SAOS présentent des troubles plus
séveres de la sphere oro-faciale », est partiellement validée. Nous notons plus
particulierement que 1’hypotonie linguale est plus marquée chez les patients du groupe
SAOS.

L’hypothése 3 « Les enfants avec une T21 souffrant de SAOS ont une perméabilité
nasale diminuée », est partiellement validée. Néanmoins, elle est également observable dans

le groupe sans SAOS.

2. Biais et limites

2.1 Biais et limites relatifs a I’enquéte aupreés des orthophonistes

Nous avons recueilli 150 réponses lors de notre enquéte préalable. Ce chiffre nous donne
une vision d’ensemble, mais il est néanmoins insuffisant pour permettre de réelles
conclusions sur les résultats (23 521 orthophonistes exercent en France). Lors de I’analyse
des réponses ouvertes, nous avons mesuré que la frontiere entre les signes cliniques du SAOS

et ses conséquences €taient ténues pour les orthophonistes.

2.2 Biais et limites relatifs a la population

Au fil des entretiens, I’attention a été difficilement maintenue avec tous les patients. Par
conséquent, certains patients n’étaient pas en mesure de passer certaines épreuves, les
résultats sont donc difficilement interprétables. Les capacités de nos patients sont tres
hétérogenes et difficilement comparables.

En outre, tous nos patients souffrent de comorbidités : troubles visuels (5), TSA (1),
séquelle de traumatisme cranien (1), bégaiement (1), microcéphalie (1). De plus, sept de nos
jeunes patients vivent dans une famille ayant un faible niveau socio-culturel. Leurs parents
¢tant souvent bilingues allophones (Bennabi-Bensekhar et coll., 2016), il nous a paru
important de prendre en compte cette information dans notre analyse des capacités
langagicres de nos patients.

Nous avons également été confrontées a I’opposition de nos petits patients lors des
épreuves que nous souhaitions leur faire passer. Nous avons notamment rencontré cette

difficulté lors des passations a I’hopital car le contexte n’était pas idéal pour les enfants.
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Enfin, notre échantillon réduit de patients est dii a des critéres d’inclusion tres restrictifs

et ne nous permet pas de produire des statistiques objectivables.

2.3 Biais et limites relatifs au questionnaire décisionnel

Nous remplissions le questionnaire décisionnel en posant des questions aux parents.
Toutefois, nous avons constaté que certaines questions a propos des antécédents médicaux
(épilepsies, pathologies cardiaques congénitales) ou sur le sommeil (RGO nocturnes) étaient
complexes pour les parents. La plupart des parents de nos patients étaient allophones et
avaient un faible niveau de francais. Certaines questions et réponses ont donc da étre
reformulées et répétées afin de garder une bonne compréhension.

Pour une utilisation plus écologique et pratique, nous avons essay¢ d’optimiser notre
questionnaire décisionnel et améliorer la progression des questions. Il nous a paru évident
que le questionnaire doive s’inscrire dans une conversation avec les parents et non comme
une suite de questions. Cependant, nous n’avons pas toujours eu le temps de rebondir sur les
réponses des parents pour poser les questions qui ne suivaient pas la progression du

questionnaire.

2.4 Biais et limites relatifs a 1’oralité alimentaire

Les différents aliments retenus (compote, banane, gateau boudoir) n’ont pas toujours
convenu aux gouts de nos petits patients. Ainsi, lors des passations a domicile (2 patients),
nous avons pu demander aux parents de leur donner ce qu’ils aimaient manger, ce qui était
plus simple par rapports aux consultations a I’hopital (7 patients). Nous avons rencontré une
autre difficulté : les horaires auxquels nous recevions nos patients ne correspondaient pas

obligatoirement aux heures habituelles de repas.

2.5 Biais et limites de la batterie d’épreuves d’EVALO 2-6

Les nombreux mémoires d’orthophonie ayant pour sujet la Trisomie 21 ont trés peu
révélé une validité des résultats quant aux épreuves langagieres normées (Geroudet et coll.,
2015). Ce probléme nous a interpelées sur le manque d’épreuves normées pour des enfants
déficients et nous avons donc décidé d’inclure I’age développemental.

Les épreuves ont été longues et coliteuses en attention. De plus, nous avons observé que
I’ébauche orale n’était pas efficace et ralentissait le déroulement des épreuves. De plus,
rappelons que la plupart de nos patients provenait de familles ayant un niveau socio-culturel
modeste : certaines réponses attendues aux épreuves étaient trop complexes. Ainsi, les
termes ne déclenchaient pas de réponse ou amenaient des paraphasies sémantiques /église/

— « chateau », /village/, /cerisier/, /forét/.
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CONCLUSION

Notre enquéte préalable nous a permis d’établir un état des lieux des connaissances des
orthophonistes sur le SAOS. Nous pouvons donc affirmer que la majorité des orthophonistes
interrogés sont peu informés sur le SAOS. C’est pourquoi il semble plus pertinent d’affiner
I’observation clinique au niveau de la sphere oro-faciale et 1’anamnése au niveau du
sommeil. Ce bilan permet de mettre en évidence certains signes cliniques pouvant amener
I’orthophoniste a mieux appréhender un SAOS.

Une observation clinique (sphére oro-faciale et oralité alimentaire) des enfants nés avec
une T21, des épreuves sur leurs capacités pré-linguistiques et langagieres ainsi qu’un
questionnaire sur leur sommeil permettraient aux orthophonistes d’alerter le médecin
prescripteur sur un éventuel SAOS. En effet, la présence de plusieurs signes cliniques et de
facteurs de risque ainsi que la présence d’une hypotonie linguale marquée et d’un ronflement
diurne peuvent inquiéter les orthophonistes sur un probable SAOS. L’éducation gnoso-
praxique orale précoce pourrait permettre, en prévention, de limiter le SAOS chez les
patients nés avec une T21.

Nous souhaiterions rappeler I’importance d’un dépistage précoce du SAOS chez I’enfant
avec une T21 afin de réduire les conséquences neurocognitives, cardiovasculaires et
d’améliorer la qualité de vie et I’évolution dans les apprentissages de nos jeunes patients.

Comme nous 1’avons déja mentionné, nous avons rencontré un grand intérét pour notre
¢tude de la part du Dr Ha Trang, du Dr Goulet, de Madame le professeur London et du Dr
Lopez ainsi que de la part des orthophonistes ayant répondu a notre enquéte préalable. Il
serait donc intéressant de poursuivre notre étude sur une cohorte plus nombreuse, de patients

appariés en termes d’age afin de confirmer les résultats de notre recherche.
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GLOSSAIRE

(pp.11, 15, 23)

Cholestéatome Tumeur bénigne provenant de la chute des cellules épidermiques

(p-10) (provenant de la couche superficielle de la peau) infiltrées de
cholestérol et située dans 1’oreille moyenne (situé¢e derricre le
tympan).

Nystagmus Mouvement involontaire des deux yeux, d'oscillation de faible

(p.11) amplitude, et de rotation du globe oculaire.

Hypoplasie Croissance insuffisante d’un organe, ou d’un tissu.

Parodontite La parodontite est une inflammation des tissus qui entourent et qui

(p.11) soutiennent les dents : le parodonte. Ces tissus comprennent la
gencive, des fibres de soutien, appelé le desmodonte et 1’0os dans
lequel sont ancrées les dents.

Rétrognathie Maxillaire inférieur en retrait par rapport au supérieur.

(pp-15, 23)

Macroglossie Augmentation trés importante du volume de la langue qui peut étre

(p.12, 15, 24) congénitale ou symptomatique.

Glossoptose Chute de la langue vers le pharynx.

(pp-12, 24)

Hypoxémie Diminution du volume d’oxygene dans le sang.

(p.15)

Hypercapnie Augmentation du gaz carbonique dans le plasma sanguin.

(pp.15, 20)

Asthénie Terme médical souvent utilisé pour exprimer une fatigue physique.

(pp. 16, 20) Dégradation de 1'état général entrainant une faiblesse généralisée de
l'organisme. FEtat d'épuisement survenant avant l'effort et ne
disparaissant pas au repos.

Hypercatabolisme | Dégradation des composés organiques en trop grande quantité dans

(p.19) I’organisme.

Hyperlipidémie Exces de cholestérol.

(p.20)

Hypoxie Diminution de la quantité d'oxygene apportée aux organes par le

(p-20) sang. Conséquence de I'hypoxémie.
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Septoplastie Opération chirurgicale visant a rectifier une cloison nasale déviée

(p-21) et ayant pour but d'équilibrer 1'entrée et la sortie d'air au sein des
cavités nasales.

Turbinectomie Intervention chirurgicale des fosses nasales qui consiste a retirer

(pp-21, 24) une partie ou la totalité des cornets (lames osseuses enroulées sur

elles-mémes) du nez.

Uvulo-palato-

Intervention chirurgicale consistant a extraire certains tissus mous

pharyngoplastie (luette,...) localisés a proximité de la gorge, susceptibles d'altérer le

(p.21) flux respiratoire.

Antileucotriénes Médicaments utilisés dans le traitement de l'asthme destinés a

(p.22) limiter l'inflammation bronchique et a réduire les difficultés
respiratoires, notamment dans le cadre d'un asthme d'effort.

Décubitus Le plan horizontal est incling, la téte est plus haute que les membres

proclive inférieurs.

(pp.53, 56)

Allophones Personnes qui, dans un territoire donné, a pour langue premiére une

(pp.58, 59) autre langue que la ou les langues officielles, et qui réside

habituellement dans ce territoire.
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ANNEXE A : Questionnaire de Berlin

Questionnaire de Berlin

Questionnaire d'évaluation du risque

d'avorr un syndrome d'apnées du sommell

D'aprés Netzer NC, Stoohs RA, Netzer CM, Cark K, Strohl KP. Using the Berlin Questionnaire to identify patients at risk for the sleep apnea syndrome.
Ann Intern Med 1999;131:485-91

Questionnaire a remplir par le médecin
Nom.. Prénom 0 Masculin 0 Féminin
i ez TAlB s s POlS s e MB s eumsnman
Son poids a-t-il changé ? 0l a augmenté ol est stable
Catégorie 1: RONFLEMENT
Ronflez-vous ?
0 Oui o Non 0 Je ne sais pas
Intensité du ronflement
0 Fort comme la respiration o Fort 0 Plus fort o Tres fort
comme la parole que la parole
Fréquence du ronflement
o Presque tous les jours 0 3-4 fois/semaine 0 1-2 fois/semaine o Jamais ou presque jamais
Votre ronflement géne-t-il les autres ?
0 Oui o Non
Avec quelle fréquence vos pauses respiratoires ont-elles été remarquées ?
o Presque tous les jours 0 3-4 fois/semaine 0 1-2 fois/semaine 0 1-2 fois/mois o Jamais ou presque jamais
SCORE :
Catégorie 2: SOMNOLENCE
Etes-vous fatigué aprés avoir dormi ?
0 Presque tous les jours 0 3-4 fois/semaine 0 1-2 fois/semaine 0 1-2 fois/mois o Jamais ou presque jamais
Etes-vous fatigué durant la journée ?
o Presque tous les jours 0 3-4 fois/semaine 0 1-2 fois/semaine 0 1-2 fois/mois o Jamais ou presque jamais
Vous étes-vous déja endormi en conduisant ?
0 Oui o Non 0 Je ne sais pas
Si oui, avec quelle fréquence cela se produit-il ?
0 Presque tous les jours 0 3-4 fois/semaine 0 1-2 fois/semaine 011-2 fois/mois 01 Jamais ou presque jamais
SCORE :
Catégorie 3: FACTEURS DE RISQUE
Etes-vous hypertendu ?
0 Oui o Non O.Je ne sais pas SCORE :
CALCUL DU SCORE INTERPRETATION DES RESULTATS
I 1 point Une catégorie est considérée positive si son score est supérieur ou égal a 2
I 2 points Sujet a haut risque : 2 ou 3 catégories positives
Sujet a faible risque : 0 ou 1 catégorie positive
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ANNEXE B : lettre accompagnant le lien du formulaire adressé aux orthophonistes et aux

syndicats
Bonjour,

En vue d'obtenir notre certificat de capacité d'Orthophonie, nous réalisons un mémoire sur
le Syndrome d'Apnées Obstructives du Sommeil (SAOS) chez l'enfant porteur d'une

Trisomie 21.

Nous aimerions en savoir plus sur vos connaissances sur le SAOS chez 1'enfant avec une

Trisomie 21. Nous avons donc réalisé un questionnaire adressé a tous les orthophonistes.

Voici le lien : https://docs.google.com/.../1CYphrqy44pBQs-LeF111gYckSkG.../edit#

Il vous prendra seulement quelques minutes et nous vous remercions par avance pour votre

temps et votre aide.

Nous serons ravies, ensuite, de vous donner davantage d'informations sur le sujet ou sur

notre mémoire si cela vous intéresse.

Nous vous remercions par avance pour votre contribution et pour votre temps.

Cordialement,

Adéle Coélo & Pauline Vincent

Etudiantes de 4éme année en orthophonie a 'UPMC - Paris VI
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ANNEXE C : Formulaire de I’enquéte réalisée aupres des orthophonistes

Enquéte sur les connaissances des
orthophonistes sur le Syndrome
d'Apnées Obstructives du Sommeil
(SAOS) chez I'enfant porteur d'une
Trisomie 21

En vue d'obtenir notre certificat de capacité d'Orthophonie, nous réalisons, dans le cadre de notre
memoire, un guestionnaire décisionnel concernant la prévention du SAOS chez des enfants avec
une Trisomie 21.

Ce guestionnaire s'adresse aux orthophonistes. Afin de mieux cerner leurs connaissances sur le
SADS et de montrer l'importance de ce travail, nous voudrions realiser une enguéte sur la
profession.

Mous vous remercions par avance de votre contribution,

Adele Coglo et Pauline Vincent

Année d'obtention du certificat de Capacité d'Orthophonie

Type d'exercice (en cas d'exercice mixte : cochez les 2 cases)

[] Libéral

[] salariat

Si vous étes en salariat, dans quelle structure travaillez-vous ?
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Institut de formation

Votre formation a-t-elle abordé la notion du SAQOS ?
O Oui, de maniére détaillée

O Oui, de maniére succincte

O MNon

Connaissez-vous le SAQS ?
O oui

O MNon

Connaissez-vous les signes cliniques du SAOS chez I'enfant ?
O oui
O Non

Si oui, lesquels ?

Votre réponse

Connaissez-vous les conséquences du SAOS chez I'enfant né
avec une Trisomie 21 ?

O Qui
@) MNon

Si oui, lesquelles ?

Votre réponse
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Connaissez-vous les traitements possibles du SAOS ?
O oui
O Non

Si oui, lesquels ?

Connaissez-vous les examens pratiqués par les médecins
permettant de diagnostiquer le SAOS ?

O oui
O Mon

Si oui, lesquels ?

Savez-vous vers quels médecins ou structures orienter des
enfants souffrant de SAOS ?

O Qi
O Non

Si un questionnaire décisionnel vous permettait de repérer les
facteurs de risque du SAOS afin d'envoyer le patient vers un
médecin compétent, seriez-vous amené(e) a l'utiliser ou le
consulter ?

@) Oui
O Non

Si non, pourquoi ?
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Prenez-vous en charge des enfants avec une Trisomie 21 ?
O oui.
O Non.

Savez-vous si vos patients atteints de Trisomie 21 ont des
troubles du sommeil ?

@) Oui
@) Non

Si oui, lesquels ?
D Parasomnies

SAOS

Syndrome des jambes sans repos

O

D Narcolepsie
O

D Autre :

Demandez-vous la qualité du sommeil de vos patients porteurs
de Trisomie 21 ?

O oui
O Non

Si oui, pourquoi ?

o T
Voire reponse
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Demandez-vous si vos patients avec une Trisomie 21 souffrent
de troubles du sommeil ?

O Oui
O Non

Avez-vous déja pris en charge un enfant avec une Trisomie 21
souffrant de SAOS ?

O Oui
O Non

O Je ne sais pas.

La prise en charge d'un enfant avec une Trisomie 21 souffrant
de SAOS vous semble-t-elle plus compliquée ?

O oul

O NON

Si oui, pourquoi ?

Vintre rennnocs

Merci beaucoup pour votre contribution et votre temps !

Nenvayez jamais de mots de passe via Google Forms.
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ANNEXE D : Questionnaire décisionnel

Légende : gris : facteurs de risque

INFORMATIONS PERSONNELLES :

NOM :
Prénom :

Sexe:

Origine ethnique :

Fratrie :

Catégorie
socioprofessionnelle
des parents

(Source : INSEE)

Accouchement :

Prématurité :

Poids :

Age de la position assise :

Age :
F M
Africaine Asiatique Caucasienne
Mere Pére

1. Agriculteurs O O
exploitants

2. Artisans,

commercants et chefs | |

d’entreprise

3. Cadres et professions

intellectuelles | |
supérieures

4. Professions

intermédiaires | |
(professeur des écoles,

orthophonistes...)

5. Employés O O
6. Ouvriers | |
7. Retraités O |
8. Sans activité O O
professionnelle

Sans complication Difficile

oul NON

Tres grande Grande Prématurité
(avt 28 SA) (entre 28 et 33 SA) (entre 33 et 37 SA)
Normal Surcharge pondérale Obésité
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Age de la marche :

Babillage :

Premiers mots :

Suivi et scolarité :

Suivi paramédical :

Suivi médical :

Socialisation et scolarité :

Antécédents familiaux :

Ronflements oul NON
SAOS oul NON
Tabagisme dans oul NON
I’entourage

Qui ?

Qui ?
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ALIMENTATION :

A la naissance :

Nourri(e) au sein :

Nourri(e) au biberon :

S’endort pendant :

Aujourd’hui :

Texture :

Préhension des

aliments :

Sonde naso-
gastrique :

Gastrostomie :

TCA:

Parafonctions :

oul

Sans difficulté

Ooul

Sans difficulté

Oul

Ooul

Ooul

Oul
Tétine
Autres :

NON Durée :

Avec difficultés : ...

NON Durée :

Avec difficultés : ...

NON

NON Durée: ...........
NON Durée: ...........
NON

Pouce Bruxisme
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INFORMATIONS MEDICALES :

Antécédents médicaux :
Infections ORL :

(rhume, OSM, oul
cholestéatomes...)
Lunettes Oul

Myopie O

Astigmatie O

Hypermétropie (|

Orthoptie :
oul NON
RGO oul
Allergies : oul
Asthme: oul
Pathologies oul

cardiaques
congénitales :

Epilepsie (Sd de West) OUI

Autres :

Opérations chirurgicales :

Adénoidectomie
Amygdalectomie

Adéno-
amygdalectomie

Autres :

Traitements :
VNI : oul

Autres :

O
O

d

NON

NON

NON

NON

NON

NON

NON

NON

Aquoi? ...

Lesquelles ? ...........
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SIGNES CLINIQUES :

Levres :

Incompétence
labiale :

Bavage diurne :

Bavage nocturne :

Ventilation :

Etatdunez:
Joues :

Hypertrophie
amygdalienne :

Langue :

Position de la langue :

Sommeil :
Signes diurnes :

Réveils matinaux :
- Fatigue
- lrritabilité

Endormissement
facile :
- Envies de
sieste
- Somnolences
anormales

Ouvertes
Desquamées

Ooul

Ooul

Ooul

Naso-nasale

Propre

Atones

Ooul NON

Normale

Entre les lévres

Sans difficulté
oul
oul
oul

Ooul

Ooul

Jointes

NON

NON

NON

Bucco-nasale

Sale

Normales

Apres chirurgie ?

Basse

Entre les dents

Avec difficulté
NON
NON
NON

NON

NON

Buccale

Obstrué

Hypertoniques

Invisible
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Comportement :

- Trés agité : oul NON
- Agressif: Ooul NON
- Enfantisolé,
timide : Oul NON
- Inattentif :
oul NON

Signes nocturnes :

Ronflements : Oul NON
Sioui:
Fréquents Constants
Peu bruyant Bruyant Tres bruyant
Ventilation buccale : oul NON
Remarque :
Qualité du sommeil : Calme Agité
Réveils nocturnes : oul NON
Hypersudation : oul NON
RGO nocturnes Oul NON
Position : Assise Normal Téte en
hyperextension
Autres :

Enurésie primaire (n'a
jamais été propre):  OUI NON

- Sioui: Diurne Nocturne

Enurésie secondaire

(a été propre oul NON
pendant au moins 6
maois) :

Diurne Nocturne

Dort avec la lumiére: OUI NON



ANNEXE E : Miroir de Glatzel (Francois, 2015)
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Le Syndrome d’Apnées Obstructives du Sommeil (SAOS) chez I’enfant porteur de Trisomie

21.

Selon les études, la prévalence du SAOS chez les enfants nés avec une Trisomie 21 se situe entre
31 et 75 %. Les orthophonistes sont amenés a prendre en charge les enfants atteints de Trisomie 21
des leur plus jeune age afin d’accompagner 1’enfant et ses parents tout au long de son développement.
Nous avons alors effectué une enquéte concernant les connaissances des orthophonistes sur le SAOS.
Celle-ci a montré que ce syndrome et ses conséquences €taient trés peu connus par ces professionnels
de santé. Notre objectif était d’¢laborer un questionnaire décisionnel, destiné aux orthophonistes, qui
permette une orientation moins tardive de I’enfant vers les médecins et les centres du sommeil ainsi
qu’un traitement plus précoce du SAOS. Notre étude a porté sur 9 enfants nés avec une Trisomie 21
répartis en deux groupes : 4 enfants ayant un SAOS diagnostiqué et 5 enfants n’en ayant pas ou plus.
Les résultats montrent qu’une anamneése approfondie sur le sommeil, une observation clinique au
niveau de la sphére oro-faciale ainsi que 1’éducation gnoso-praxique orale précoce qui en découle
permettrait de mieux appréhender un SAOS. Cependant, ces résultats sont a nuancer devant les

profils hétérogénes de nos patients et I’échantillon réduit de patients de notre étude.

Mots clés : SAOS, Trisomie 21, sphére oro-faciale, ronflement, éducation gnoso-praxique orale

Obstructive Sleep Apnea Syndrome (OSAS) in infants with Down Syndrome.

According to studies, prevalence of OSAS in infants born with Down Syndrome is between 31
and 75%. Speech pathologists are required to support children with Down Syndrome from a young
age to accompany them as well as their parents throughout their development. A survey was
performed about the knowledge of speech therapists on OSAS. This investigation showed that the
syndrome and its consequences were not very well known by these healthcare professionals. Our
objective was to design a decision-making questionnaire for speech therapists to enable them to refer
their patients earlier to doctors and sleep centers and propose them earlier treatment of OSAS. Our
study included 9 children born with Down Syndrome divided into two groups: 4 children with
diagnosed OSAS and 5 children without OSAS or having recovered from OSAS. Results show that
in-depth sleep anamnesis, clinical orofacial observation and subsequent early oral motricity
rehabilitation are strongly needed to manage OSAS. However, owing to the heterogeneity of profiles

and sample size, these findings should be cautiously interpreted.

Keywords: OSAS, Down Syndrome, orofacial disorders, snoring, oral motricity rehabilitation
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