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INTRODUCTION

L’agénésie du corps calleux (ACC) est une des malformations cérébrales les plus fréquentes.
Elle est généralement repérée pendant la grossesse, lors de 1’échographie du 2° trimestre.
Lorsqu’elle est isolée, son pronostic est favorable. Une minorité d’enfants peut néanmoins

développer des troubles modérés a séveres.

L’ACC est considérée comme une « anomalie d 'une particuliére gravité incurable au moment
du diagnostic » (Code de la santé publique - Article L2213-1). Une interruption meédicale de
grossesse (IMG) peut donc étre proposée aux parents qui le souhaitent. Le conseil prénatal est
délicat, car le pronostic neurodéveloppemental est incertain. Les troubles observés sont variés
et non spécifiques. Aucun facteur permettant de prédire I’évolution de ces enfants n’a pu étre

mis en évidence pour le moment.

La qualité de vie est un concept relativement récent qui fait 1’objet d’un nombre croissant
d’études. Dans le domaine médical, elle permet d’apprécier le retentissement d’une affection
sur les différents aspects de la vie de I’individu. Cette notion est particuliérement intéressante

pour appréhender les maladies chroniques et les malformations congénitales.

Ainsi, nous nous sommes demandé si I’ACC isolée avait une incidence sur la qualité de vie du

jeune enfant.
Dans le cadre du présent mémoire, nous nous sommes intéressés a une population d’enfants
ayant bénéficié d’un diagnostic prénatal d’ACC isolée en Nouvelle-Aquitaine entre 2013 et

2018.

Dans un premier temps, nous ferons quelques rappels théoriques. Puis nous détaillerons notre

méthodologie. Aprés avoir expose nos résultats, nous les discuterons avant de conclure.
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PARTIE THEORIQUE

1 Le corps calleux

1.1 Notions anatomiques

Figure 1 : Anatomie du corps calleux
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Le corps calleux est la plus volumineuse des 3 commissures interhémisphériques cérébrales. Il
est limité a I’avant par la commissure antérieure et a I’arriére par la commissure hippocampique.
Latéralement, il couvre une grande partie des lobes frontaux et pariétaux. Sa face inférieure
forme le plafond des ventricules latéraux. En coupe sagittale, il prend la forme d’une structure
blanche épaisse et dense en forme de C, a concavité inférieure, longue de 73 mm2 (+/-3 mm).

En moyenne, il couvre une surface de 622 mm? (+/-35 mm2).
D’avant en arriére, le corps calleux se compose de plusieurs segments :

- Lerostre s’étend de la commissure antérieure a la partie inférieure du genou. Ses fibres

relient les lobes frontaux et la partie antérieure des lobes temporaux.
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- Le genou est une structure de 11,7 mm d’épaisseur qui marque un changement
d’orientation entre le rostre et le corps. Il constitue la limite antérieure du septum

pellucidum. Il connecte le cortex préfrontal et 1’aire cingulaire antérieure.

- Le corps ou tronc est un segment horizontal d’une épaisseur de 6,7 mm qui s’étend du
genou jusqu’a I’endroit ou le fornix et la partie inférieure du corps calleux se rejoignent.
Il forme le bord supérieur du septum pellucidum. Cette structure relie le cortex

précentral, la partie adjacente de I’insula et le gyrus cingulaire.

- L’isthme correspond a un léger rétrécissement situé a 1I’endroit ou le fornix rencontre le

corps calleux. Il connecte les gyrus pré- et post-centraux et 1’aire auditive primaire.

- Lesplénium est une partie épaisse du corps calleux dont la morphologie est tres variable
d’un individu a l’autre. Son épaisseur est d’environ 12 mm. Il est rattaché a la
commissure hippocampique au niveau de sa partie inférieure. Il relie les cortex pariétaux

postérieurs, occipitaux et temporaux médians.

Le corps calleux est une structure compacte composée de 139 a 250 millions d’axones, disposés

de facon transversale d’un hémispheére a 1’autre. On distingue 2 types de fibres :

- Des axones de grand diamétre, myélinisés, par lesquels les informations transitent
rapidement. Ils permettent de connecter les aires motrices, somesthésiques, auditives et
visuelles. On trouve ce type de fibres principalement au niveau de la jonction entre le

tronc et I’isthme, et dans la partie postérieure du splénium.

- Des axones de petit calibre, non-myélinisés, qui représentent 54 % des fibres
commissurales. lls connectent les cortex frontaux prémoteurs. Leur temps de traitement
est plus long et complexe. Ces axones se concentrent majoritairement en avant du genou

et dans I’isthme.
Le corps calleux relie presque toutes les aires cérébrales a leurs homologues controlatérales.

Chaque seconde, 5 milliards d’impulsions transiteraient d’un hémisphére a I’autre (Braun et al.,

2015; Chouchane et al., 1999; Goldstein et al., 2011; Raybaud, 2010).
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L’artére péricalleuse, issue de I’artére cérébrale antérieure, chemine sur la face supérieure du
corps calleux. La partie antérieure du corps calleux est vascularisée par les branches perforantes
proximales de I’artére cérébrale antérieure. Le genou, le tronc, et la partie antérieure du
splénium sont vascularisés par les branches distales corticales de I’artére cérébrale antérieure.
L’artere dorsale du corps calleux, branche corticale de 1’artére cérébrale postérieure, irrigue le

splénium.

Au niveau veineux, le corps calleux est drainé par les veines septales antérieures et la veine

dorsale du corps calleux (Donkelaar, 2011; Thines, 2016).

1.2 Développement

Le développement du corps calleux est le fruit de I’interaction de plusieurs processus. La mise
en place d’une ligne médiane normale est un prérequis indispensable. Au début de la vie
embryonnaire, le prosencéphale, aussi appelé cerveau antérieur, est constitué¢ d’une simple
vésicule. Deux renflements formés de cellules gliales vont apparaitre de part et d’autre de celui-
ci, formant le télencéphale (futurs hémisphéres cérébraux). A ce moment-la, les 2 futurs
hémispheéres sont joints au niveau des régions hypothalamiques.

La formation du corps calleux débute autour de la 6° semaine de gestation, lorsque les axones
commissuraux se développent médialement. Vers les 11° et 12° semaines, les premiéres fibres
croisent la ligne médiane entre les commissures antérieure et hippocampique. Peu apres, entre
la 12° et la 13° semaine, les 2 futurs hémispheéres cérébraux fusionnent tout le long de la ligne

médiane.

A la 12° semaine, le corps calleux s’individualise et sa croissance s’accélere. Le rostre se
développe en premier, suivi par le genou. Le splénium et la partie postérieure du corps calleux
apparaissent en dernier. Le corps calleux atteint sa forme définitive vers la 20° semaine. Il
continuera par la suite a s’épaissir et a se développer de maniére caudale, paralléelement a la
croissance des hémisphéres cérébraux. La taille définitive du corps calleux est atteinte au

8¢ mois de vie.
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Le processus de myélinisation du corps calleux commence au 3° mois de vie et se poursuit
jusqu’a I’age adulte (Goldstein et al., 2011; Paul, 2011; Paul et al., 2007; Richards et al., 2004;
Schell-Apacik et al., 2008).

1.3 Fonctions

Le corps calleux est la principale voie de communication interhémisphérique. Il est impliqué
dans la coordination et la fusion d’informations provenant des aires homologues des
2 hémisphéres cérébraux. 1l permet la synchronisation d’informations motrices et sensorielles
provenant de chaque hémicorps. Il participe a la latéralisation hémisphérique. Il joue un réle
essentiel dans les fonctions cognitives supérieures, les fonctions exécutives, le langage et
I’abstraction (Belin et al., 2008; Braun et al., 2015; Kok et al., 2014; Lahutte-Auboin, 2013).

2 L’agénésie du corps calleux
2.1 Prévalence

L’agénésie du corps calleux (ACC) fait partie des malformations cérébrales les plus fréquentes.
Sa prévalence est tres variable selon les études, allant de 0,5 cas pour 10 000 en population
générale, a 230-600 cas pour 10000 chez des individus présentant un trouble
neurodéveloppemental, avec une prédominance masculine. Sa prévalence réelle reste difficile
a établir en raison de son caractere parfois asymptomatique (Ballardini et al., 2018; Palmer &
Mowat, 2014).

Les formes isolées concerneraient moins de la moitié des ACC diagnostiquées en période
anténatale (Ballardini et al., 2018).

2.2 Définition

L’ACC correspond a un état dans lequel la voie commissurale principale reliant les
2 hémisphéres homologues est partiellement ou complétement absente. Lorsque I’ACC est
partielle, c’est souvent la partie postérieure du corps calleux qui manque (Ballardini etal., 2018;
Chouchane et al., 1999; Folliot-Le Doussal et al., 2018; Leombroni et al., 2018; Moutard &
Fallet-Blanco, 2004).
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En cas d’ACC, la commissure hippocampique est toujours absente. Le trajet de 1’artére
péricalleuse est modifié. On observe inconstamment une structure appelée faisceau ou
bandelette de Probst s’étendant d’avant en arriére sous le gyrus cingulaire. Elle est constituée
de fibres commissurales n’ayant pas croisé la ligne médiane (Mancuso et al., 2019; Moutard &
Fallet-Blanco, 2004).

2.3 Etiologie

Un défaut de développement du corps calleux peut s’expliquer par différentes hypothéses, selon

le stade développemental auquel apparait la malformation :

- En cas de trouble de la migration ou d’une neurodégénérescence précoce, les neurones
calleux peuvent ne pas se développer. Dans ce cas, I’ACC fait partie d’un ensemble de

malformations cérébrales séveres.

- Des axones correctement formés peuvent étre incapables de croiser la ligne médiane,
soit a cause de I’altération d’une protéine, soit en raison d’un obstacle empéchant la
progression des neurones calleux, comme un lipome ou un kyste interhémisphérique.

Ce mécanisme peut conduire a la formation d’ACC dites isolées.

- Un trouble du remodelage secondaire peut intervenir sur un corps calleux initialement
bien formé. Dans les cas extrémes, ce processus aboutit a une hypoplasie sévére ou a un

corps calleux trop gros (Chouchane et al., 1999; Moutard & Fallet-Blanco, 2004).

L’¢étiologie est parfois génétique. L’ ACC fait partie des tableaux cliniques d’une cinquantaine
de syndromes, de facon constante (Aicardi, Andermann, acro-calleux, Shapiro) ou inconstante
(Opitz, Apert, Joubert, Rubinstein et Taybi, Papillon-Léage, Coffin-Siris). Elle est
fréguemment associée a certaines anomalies cytogénétiques, telles que les trisomies 8, 13, 18,
21, et certaines triploidies, tétraploidies ou monosomies (Chouchane et al., 1999; Moutard &
Fallet-Blanco, 2004; Paul et al., 2007; She et al., 2019).

Une recherche menée récemment en Chine sur 16 feetus a permis de mettre en évidence 4 génes

(SLC1A2 ; BDNF ; PAX6 ; SLC6AS5) qui joueraient un role déterminant dans la formation des
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ACC isolées. Dans cette méme étude, les anomalies génétiques ou chromosomiques mises en
évidence étaient d’origine paternelle pour 3 cas. Ces hypothéses restent a valider, notamment

via des modeéles animaux (Lieb & Ahlhelm, 2018; She et al., 2019).

Lorsqu’elle est isolée, I’ACC peut apparaitre de fagon sporadique, ou dans un contexte de

maladie familiale. Dans ce cas, tous les modes de transmission sont possibles.

Certaines anomalies métaboliques peuvent conduire a des troubles du développement du corps
calleux. C’est le cas par exemple des déficits en pyruvate déshydrogénase ou en dopa-

décarboxylase, de I’homocystinurie ou de I’hyperglycinémie sans cétose.

Des cas d’ACC ont été observés dans des contextes de rubéole ou de toxoplasmose

congénitales, de diabéte maternel et de syndrome d’alcoolisation feetal.

Une atteinte anoxo-ischémique cérébrale pré- ou péri-natale peut conduire dans certains cas a

un amincissement secondaire du corps calleux.

La plupart du temps, 1’étiologie est inconnue. Dans 75 % des cas d’ACC compléte, aucune
cause n’est identifiée (Chouchane et al., 1999; Moutard & Fallet-Blanco, 2004; Paul et al.,
2007; Schell-Apacik et al., 2008).

2.4 Diagnostic

Le diagnostic d’ACC est possible grace aux techniques d’imagerie cérébrale : échographie
transfontanellaire chez le nourrisson, imagerie par résonance magnétique (IRM) chez I’enfant

et I’adulte.

Actuellement, la découverte d’une ACC peut se faire a I’échographie feetale, a partir de la 18°

semaine d’aménorrhée (SA). En pratique courante, elle est repérée lors de 1’échographie de la

22° SA.

En cas de suspicion d’ACC, un avis est demandé au Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic
Prénatal (CPDPN), qui pourra confirmer le diagnostic. Des examens complémentaires sont

ensuite proposés afin de déterminer si I’ACC s’inscrit dans un ensemble de malformations plus
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large : IRM feetale vers 30 SA et caryotype classique, analyse par fluorescence in situ
hybridization (FISH) ou, depuis peu, hybridation génomique comparative (CGH-array). On
peut également réaliser une IRM cérébrale des parents afin de mettre en évidence une éventuelle
forme familiale (Benachi, 2010; Leombroni et al., 2018; Lichtenbelt et al., 2011; Moutard &
Fallet-Blanco, 2004).

2.5 Pronostic

Le pronostic neurodéveloppemental dépend en grande partie du caractere isolé ou associé de
I’ACC. Lorsqu’elle est associée a d’autres anomalies (malformations cérébrales ou
extracerébrales, anomalies chromosomiques, antécédents familiaux de retard mental,

consanguinité), le pronostic est sombre (Benachi, 2010).

Les personnes présentant une forme isolée d’ACC connaissent généralement un développement
plus favorable (Benachi, 2010; Moutard et al., 2003; Romaniello et al., 2017) : classiquement,
on considére qu’il existe 80 % de pronostics favorables et 20 % de pronostics défavorables
(Moutard et al., 2006). Selon une revue totale et systématique de la littérature de 2012, 74,3 %
des individus présentant une ACC isolée auraient un développement normal, 14,3 % des
difficultés légéres a modérées (troubles du langage, difficultés de compréhension, troubles
attentionnels, hypotonie 1égére, troubles de la coordination ou difficultés de déglutition) et

11,4 % une déficience sévere (déficience intellectuelle) (Sotiriadis & Makrydimas, 2012).

2.6 Conseil prénatal

Malgré ces données, I’ ACC isolée est paradoxalement considérée comme « une affection d'une
particuliére gravité reconnue comme incurable au moment du diagnostic » (Code de la santé
publique - Article L2213-1). Les parents ont donc la possibilité de demander une interruption
de grossesse pour motif médical jusqu’a la veille de I’accouchement. Depuis 2003, le nombre
d’interruptions médicales de grossesse dans le cadre d’un diagnostic d’ACC isolée aurait
fortement diminué grace a une meilleure connaissance du pronostic et une orientation plus

fréguente vers une consultation neuropédiatrique (Isapof et al., 2010).
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Le conseil prénatal reste néanmoins délicat car on ne connait pas de facteurs prédictifs du
pronostic neurodéveloppemental. Cependant, un niveau d’études élevé chez la mére serait

corrélé a un meilleur QIT a 10 ans (Moutard et al., 2012).

Le caractére isolé¢ de ’ACC n’est pas irréfutable. Dans certains cas, on retrouve apres la
naissance ou a I’examen feetopathologique des anomalies morphologiques ou génétiques ayant

échappé aux investigations prénatales (Isapof et al., 2010; Mangione et al., 2011).

Par exemple, le diagnostic anténatal n’est actuellement pas possible pour le syndrome de
Coffin-Siris en raison de I’absence de signes spécifiques. L’ACC est parfois la seule anomalie
visible a I’échographie anténatale et peut étre considérée a tort comme isolée. Ce n’est qu’apres
la naissance que 1’on découvre d’autres signes qui permettront de poser le diagnostic de

syndrome (des Portes et al., 2018; Filatova et al., 2019).

2.7 ACC et plasticité cérébrale

Des phénomenes de plasticité cérébrale opérant au cours du développement du systéme nerveux

permettent de compenser largement le retentissement d’une absence de corps calleux. Ainsi :
- Lescommissures cérébrales mineures, comme la commissure antérieure, sont davantage
sollicitées que chez le sujet sain. Elles fonctionnent indépendamment de la présence ou

de ’absence des autres commissures.

- Les structures présentes forment ensemble un réseau complexe permettant de faire

transiter les informations d’un hémisphere a 1’autre.

- Les fonctions hémisphériques seraient moins latéralisées que chez le sujet sain.

- On a pu observer des phénomenes d’indigage croisé : un hémisphére peut identifier un

stimulus en usant d’indices dérivés de la réponse donnée par I’hémisphére controlatéral.
Malgré ces mécanismes de plasticité cérébrale efficaces, la littérature fait mention de difficultés

de coordination manuelle et d’un allongement des temps de réponse sur des taches spécifiques

impliquant une coopération des 2 hémispheres chez nombre de sujets agenésiques ayant un
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développement cognitif satisfaisant (Mancuso et al., 2019; Paul, 2011; Paul et al., 2007; Sellal,
2015; Verstichel & Degos, 2000).

2.8 Impact sur le déeveloppement

De nombreuses études se sont intéressées au devenir des enfants présentant une ACC isolée.
La majorité des individus ont un développement classique. Certaines formes d’ ACC isolée sont
en effet totalement asymptomatiques (des Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018;
Guadarrama-Ortiz et al., 2020; Kim et al., 2017).

Il n’existe pas de tableau clinique type. Les troubles relevés dans la littérature sont trés variés

et différent grandement d’un individu a I’autre :

- Certains enfants vont développer des troubles cognitifs, attentionnels et visuospatiaux
(Benachi, 2010). Une lenteur de traitement peut également étre retrouvée (Moutard et
al., 2003).

- Les troubles du langage oral sont assez fréquents, avec des déficits notables en
morphosyntaxe et en compréhension. L’accés au langage non-littéral est parfois
compliqué. Des difficultés de reconnaissance des émotions, de traitement de la prosodie
émotionnelle et de I’humour ont également été mis en évidence chez certains sujets,
entrainant une géne au niveau des interactions sociales (Folliot-Le Doussal et al., 2018;
Labadi & Beke, 2016, 2017; Paul et al., 2003).

- Des études mentionnent des difficultés en langage écrit (des Portes et al., 2018; Folliot-
Le Doussal et al., 2018).

- Des cas de déficience intellectuelle et de troubles du spectre de I’autisme ont également
été rapportés (Benachi, 2010; des Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018).

Ces difficultés n’interférent pas avec une insertion sociale normale, mais nécessitent la mise en
place de prises en charge rééducatives, en particulier en orthophonie, et ce, des le plus jeune
age (des Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018).
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3 La qualité de vie
3.1 Définitions

La notion de qualité de vie est au carrefour de plusieurs disciplines : la médecine, 1’économie,
la politique, la philosophie et les sciences sociales. C’est un concept complexe dont le champ
d’études n’est pas encore stabilisé. La qualité de vie est parfois confondue avec des notions
voisines comme le bonheur, le bien-étre ou la santé physique et mentale (Bruchon-Schweitzer
& Boujut, 2014; Cummins, 2005; Soulas & Brédart, 2012).

Il existe de nombreuses définitions de la qualité de vie. La plus communément admise est celle
¢laborée par ’OMS en 1993. La qualité de vie serait « la perception qu’un individu a de sa
place dans ’existence, dans le contexte de la culture et du systéme de valeurs dans lesquels il
vit, en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et ses inquiétudes » (WHOQOL
Group, 1993).

La qualité¢ de vie engloberait selon ’OMS 6 grandes dimensions : le physique, le psycho-
logique, le social, le degré d'indépendance, I’environnement, et les convictions et la spiritualité

personnelles.

La perception de la qualité de vie est trés influencée par le contexte social et culturel. Elle
dépend des attentes de chaque individu et de son entourage. Cela rend son appréhension
d’autant plus complexe (Ferrans & Powers, 2007; Guillemin et al., 1993; Soulas & Brédart,
2012).

Dans le contexte médical, la qualité de vie peut étre reliée a la notion de handicap. Selon la
Classification Internationale du Fonctionnement et du Handicap de 2001, une maladie ou un
trouble entraine la déficience d’une structure anatomique ou d’un systéme biologique. Les
capacités fonctionnelles de I’individu peuvent alors étre modifiées, entrainant des limitations
d’activité et des restrictions de participation. En fonction de I’environnement psychosocial et
des compensations mises en place, la qualité de vie de I’individu peut étre impactée (Hamonet,
2016; Rabischong, 2015).
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3.2 Intérét du concept de qualité de vie en médecine

La notion de qualité de vie intéresse le monde médical depuis les années 1980. Au départ, elle

était utilisée pour caractériser les effets de certaines stratégies de soins.

Gréace aux progres scientifiques, de nombreuses maladies jusqu’alors mortelles revétent
aujourd’hui une dimension chronique. Le but de I’intervention médicale n’est plus seulement
d’assurer la survie du patient, mais aussi de lui offrir une vie la plus satisfaisante possible.
Reconnaitre et traiter les symptoémes ne suffit plus ; on s’intéresse également au retentissement

psychologique et social de la maladie.

L’¢évaluation de la qualité de vie répond a cette nécessité, tant dans la pratique quotidienne que
dans le cadre d’essais cliniques. On peut ainsi évaluer les stratégies diagnostiques et
thérapeutiques mises en place, éclairer le patient dans ses choix, et lui proposer des
améliorations qui assureront des conditions de vie plus proches de ses attentes personnelles
(Amarenco et al., 2000; Benamouzig, 2010; Leplege & Debout, 2007).

3.3 Perspectives actuelles

La communauté scientifique internationale reconnait de mieux en mieux I’intérét de recueillir
le ressenti des patients dans le cadre de protocoles de recherches. L’élaboration d’outils
performants permet d’obtenir des données plus fiables et plus précises. Les recherches dans le
domaine de la qualité de vie devraient conduire dans les années a venir a 1’élaboration d’outils
standardisés traduits en différentes langues pouvant étre utilisés de facon sensiblement

identique partout dans le monde (Bottomley et al., 2019).

3.4 La qualité de vie chez le jeune enfant

3.4.1 Spécificités de la qualité de vie de [’enfant

Depuis quelques années, des chercheurs s’intéressent spécifiquement a la qualité de vie de
I’enfant, que ce soit dans le domaine médical ou non. La revue Child Indicators Research, créée
en 2008, est entiérement consacrée a 1’évaluation et a I’étude du bien-€étre et de la qualité de vie

de I’enfant.
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Dans ce cadre, on évalue les conditions d’existence de 1’enfant a partir de son point de vue afin

d’apporter des améliorations.

Il est difficile de recueillir les impressions de 1’enfant de fagon fiable, surtout lorsque celui-Ci
est jeune ou présente des difficultés cognitives. L’évaluation de la qualité de vie des enfants par
un auto-questionnaire ne serait fiable qu’a partir de 8 ans. Des adaptations sont donc nécessaires
(Helseth & Haraldstad, 2014; Riley, 2004).

Chez I’enfant, les notions de qualité de vie, de bonheur, de bien-étre et de satisfaction
personnelle sont étroitement liées. Comme chez 1’adulte, ces concepts sont multidimensionnels
et subjectifs (Child Indicators Research The official Journal of the International Society for
Child Indicators, 2020; Land, 2014; Nadel, 2017).

3.4.2 Comment évaluer la qualité de vie chez le jeune enfant ?

3.4.2.1 Lesdomaines a évaluer

Plusieurs auteurs s’accordent pour dire que la qualité de vie des enfants correspond a leur niveau
de satisfaction dans les différents domaines de leur existence. Néanmoins, il n’existe pas de
consensus concernant les domaines a évaluer. Les attentes et les modes de vie des enfants et
des adultes ne sont pas comparables. Les domaines a évaluer ne sont donc pas les mémes. De
plus, ces domaines sont susceptibles d’évoluer au cours du développement et des expériences
de vie. C’est la balance globale entre les affects positifs et négatifs vécus qui va déterminer le
niveau de bien-étre et de satisfaction générale de 1’enfant (Coudronniere et al., 2015; Helseth
& Haraldstad, 2014; Upton et al., 2008).

Dans un rapport de 2007, ’'UNICEF a défini le bien-étre de I’enfant a travers 6 dimensions :
1) la santé et la sécurité, 2) la sécurité matérielle, 3) I’accés a 1’éducation et la socialisation,
4) le sentiment d’étre aimé, 5) I’estime de soi et 6) I’intégration dans la cellule familiale et dans

la société (Helseth & Haraldstad, 2014; UNICEF, 2007).

Chaque période de I’enfance connait ses spécificités. Les aspects pris en compte pour évaluer

la qualité de vie ne sont donc pas les mémes selon 1’age de I’individu.
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Une étude menée aupres de parents et de professionnels de santé et de la petite enfance a permis
de dégager les 9 fonctions principales a évaluer chez I’enfant de moins de 3 ans : les fonctions,
I’humeur, 1a relation et la communication, le jeu, les activités et le comportement, la maturation
psychique, l'ouverture sur le monde extérieur, l’environnement et la présence de
comportements négatifs et de symptomes particuliers, comme les pleurs et les douleurs
(Manificat et al., 1999).

Pour les enfants d’age scolaire, les domaines a évaluer seraient les relations familiales, les
loisirs, la vie scolaire, les activités a la maison, les moments de détente, le soi et la société
(Coudronniére et al., 2015; Upton et al., 2008).

Selon certains auteurs, il est pertinent de prendre en considération les problémes de
comportement et le niveau d’estime de soi, qui seraient de bons indicateurs de qualité de vie

chez les enfants &gés de 3 a 8 ans (Bacro et al., 2011; Cremeens et al., 2006).

Ainsi, on peut dégager 4 domaines balayant les principaux aspects de la vie du nourrisson et du

jeune enfant :

- Les fonctions (rapport a I’alimentation, sommeil, état de santé général) : ce critere a été
le plus cité par les parents et les professionnels de la petite enfance ayant participé a
I’enquéte européenne de 1999 pour 1’élaboration d’un outil d’évaluation de la qualité de
vie chez le nourrisson et le trés jeune enfant. Ce critére a également été retenu dans le
guideline élaboré par I’OMS pour I’élaboration d’un outil visant a évaluer la qualité de

vie d’un enfant (Helseth & Haraldstad, 2014; Manificat et al., 1999).

- Le comportement général (caractére de 1’enfant, humeur, autonomie, capacités
d’adaptation et comportements génants) : selon plusieurs auteurs, les troubles du
comportement sont un bon prédicteur de qualité de vie chez le jeune enfant. De plus, le
caractere et la personnalité seraient liés au niveau de bien-étre de I’enfant (Bacro et al.,
2011; Cremeens et al., 2006; Helseth & Haraldstad, 2014).

- La communication et la socialisation (développement des fonctions de commu-

nication, relations avec autrui et capacité a s’inscrire dans une interaction) : ce domaine

arrive également en téte des plus cités de I’enquéte européenne de Manificat (Manificat
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etal., 1999). Les relations avec la famille et les amis sont au premier plan des domaines
retentissant sur la qualité de vie de I’enfant selon plusieurs études (Helseth &
Haraldstad, 2014). Le langage et la communication serait un des domaines les plus
touchés chez les enfants présentant une forme d’ ACC isolée symptomatique (Folliot-Le
Doussal et al., 2018).

- Les acquisitions et le developpement (développement du langage, du jeu, de la
propreté, de la marche, appétence aux apprentissages) : cette facette fait consensus
parmi les critéres & évaluer selon plusieurs études (Helseth & Haraldstad, 2014;
Manificat et al., 1999).

3.4.2.2 Outils disponibles

D’un point de vue pratique, évaluer la qualité de vie d’un enfant est une tache particuliérement
délicate. Il n’est pas toujours possible de recueillir son point de vue par le biais d’un
questionnaire ou d’un entretien, en raison de son age, de sa maturité ou de son état de santé.
C’est pourquoi on fait souvent appel aux principaux acteurs de sa santé, a savoir le médecin,

les soignants et la famille, en utilisant des hétéro-questionnaires (Rodary, 2000).

Il existe actuellement assez peu d’outils généralistes disponibles en frangais destinés a évaluer

la qualité de vie des enfants de moins de 6 ans.

Le questionnaire QUALIN (Qualité de vie du Nourrisson) s’adresse aux enfants de moins de
3 ans. Il s’agit d’une grille composée de 34 items. Il existe 2 versions qui s’adaptent a I’age de
I’enfant (de 3 mois a 1 an et de 1 a 3 ans). Ce questionnaire, qui peut étre rempli par les parents
ou le pédiatre, a fait ’objet d’une validation dans 6 pays européens auprés de 1 500 enfants
(Manificat et al., 1999, 2000).

Le questionnaire AUQUEI (Auto-questionnaire Enfant Imagé) se compose de 26 items et
s’adresse a des enfants agés de 3 a 12 ans. Les enfants doivent s’exprimer sur leur satisfaction
concernant différents domaines de leur vie (fonctions, famille, loisirs et autonomie) en
désignant parmi 4 visages celui qui correspond a son état émotionnel. Cet outil a été validé

aupres d’une population de 102 enfants (Bacro et al., 2011).
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Le questionnaire KINDL-R s’adresse a des enfants agés de 4 a 16 ans. La version pour les 4 a
7 ans se compose de 12 items a soumettre a I’enfant et de 24 items a faire remplir par les parents.
Il existe un module additionnel pour les enfants en situation de maladie ou d’hospitalisation
prolongée. Les domaines évalués sont le physique, le psychique, I’estime de soi, la famille, les
amis et I’école. La version germanophone de cet outil a été validée et est la plus utilisée en
Allemagne. La version frangaise n’a pour le moment pas fait I’objet de validation (Bacro et al.,

2011, p. 6; Bullinger et al., 2008).

3.4.3 Domaines d’application

Des études se sont penchées sur les conséquences de pathologies variées sur la qualité de vie,
comme les paralysies cérebrales (Barbosa-Resende et al., 2015), la déficience intellectuelle
(Coudronniére et al., 2017), les allergies alimentaires (Wassenberg & Perrin, 2012), les cancers
(Tilkin et al., 2014) ou les cardiopathies congeénitales (Hovels-Gurich, 2019). Récemment, une
équipe américaine s’est intéressée au retentissement des troubles du sommeil sur la qualité de

vie d’enfants agés de 5 a 18 ans présentant une ACC associée (Ingram & Churchill, 2017).

Des études ont tenté d’évaluer I’impact d’un dispositif médical ou d’une technique de soins sur
la qualité de vie d’enfants, comme I’implantation cochléaire (Razafimahefa-Raoelina et al.,
2016), la kinésithérapie respiratoire chez les jeunes asthmatiques (Zhang et al., 2019) ou la prise

en charge précoce de 1’autisme (Rogé, 2008).

D’autres s’intéressent spécifiquement au retentissement de la pathologie de I’enfant sur la

qualité de vie de sa famille (Poirier et al., 2018; Turnbull et al., 2008).
La qualité de vie peut également étre étudiée en dehors de toute problématique médicale, par
exemple lorsque 1’enfant évolue dans un contexte social particulier (Bacro et al., 2015; Ganne,

2013).

Quel que soit le domaine d’application, 1’évaluation de la qualité de vie a pour but ultime

d’améliorer le quotidien des enfants.
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4 Problématique et hypotheses

Dans la littérature, on trouve fréquemment une altération significative de la qualité de vie des
enfants présentant certaines difficultés, comme les troubles du langage (Eadie et al., 2018), la
déficience intellectuelle (Coudronniére et al., 2017) ou les troubles du spectre de 1’autisme (Lee
et al., 2008; Mugno et al., 2007). Ces troubles sont observés chez certains enfants présentant
une ACC isolée (Benachi, 2010; des Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018).

A ce jour, aucune ¢étude ne s’est intéressée au retentissement de I’ACC isolée sur le quotidien
et le bien-étre des enfants. La question de la qualité de vie semble fondamentale dans un

contexte de malformation cérébrale grave.

Des données sur le sujet permettraient d’identifier les domaines les plus altérés de la vie des
enfants présentant une ACC isolée et les facteurs influengant positivement ou négativement
leur qualité de vie. On pourrait aussi envisager des adaptations et des dispositifs afin
d’améliorer la qualit¢ de vie des enfants. Les résultats d’une telle ¢tude intéresseraient
certainement les professionnels de santé et les futurs parents dans le cadre du conseil prénatal.
De plus, de nouvelles données sur le développement dans les premiéres années de vie

permettraient d’affiner les connaissances sur cette malformation.

Le présent mémoire a donc pour objectif d’explorer la qualit¢ de vie et les troubles de

développement chez des enfants agés de 0 a 6 ans présentant une ACC isolée.
Trois hypothéses se dégagent de cette problématique :

- L’ACC isolée altére la qualité de vie des enfants de moins de 6 ans.

- La communication est le domaine de la qualité de vie le plus altéré chez les enfants
présentant une ACC isolée.

- La prise en charge orthophonique précoce des enfants avec ACC isolée permet de
diminuer les difficultés rencontrées dans de communication et d’améliorer la qualité de

vie.
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MATERIEL ET METHODE

1 Criteres de recrutement de la population

Nous avons mené une étude rétrospective sur une population d’enfants présentant une ACC

isolée diagnostiquée en période anténatale en Nouvelle-Aquitaine entre 2013 et 2018.

La population a été recrutée par I’intermédiaire des 2 CPDPN de Nouvelle-Aquitaine, au CHU
Pellegrin a Bordeaux et a la Maison de Santé Protestante Bagatelle a Talence, ou tous les cas

de suspicion de malformation feetale sont traités.

Nous avons inclus dans 1’é¢tude les feetus pour lesquels une ACC a été découverte a

I’échographie entre le 1°" janvier 2013 et le 31 décembre 2018.

Nous nous sommes intéressés aux cas d’ACC a priori isolée, c’est-a-dire sans autre
malformation cérébrale ou extracérébrale, ou anomalie chromosomique. Les anomalies
cérébrales consécutives a I’ACC, comme les ventriculomégalies, les colpocéphalies ou les

lipomes n’ont pas été considérées comme des malformations associées.
Nous avons distingué les agénésies totales et partielles. Les feetus présentant une dysgénésie ou

une hypoplasie calleuse ont été écartés de 1’¢tude. Nous avons également écarté les cas pour

lesquels le caractére isolé de I’ACC a été remis en cause apres la naissance.

2 Parcours de soins et diagnostic

La plupart du temps, ’ACC isolée a été mise en évidence lors de I’échographie de contrdle de

la 22° SA.

Les dossiers ont été systématiquement orientes vers un des 2 CPDPN de Nouvelle-Aquitaine,

ou ils ont été discutés en réunion pluridisciplinaire.
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Une nouvelle échographie a ensuite été réalisée par un praticien du CPDPN afin de confirmer
le diagnostic et de préciser le type d’ACC.

Une IRM feetale, réalisée a partir de la 32° SA, a également permis de préciser le type d’ACC

et d’écarter 1’association avec d’autres malformations.

Au cours des 5 années que couvre notre étude, les techniques d’analyse de I’ADN ont beaucoup
évolué. Selon les cas, un caryotype classique, une technique d’hybridation in situ fluorescente
(FISH) ou d’hybridation génomique comparative sur réseau d'/ADN (CGH-array) ont été

proposés afin d’écarter une anomalie chromosomique.

Les parents qui le souhaitaient ont été soumis a une IRM cérébrale pour mettre en évidence une

éventuelle forme familiale a transmission autosomique dominante.

Tous les parents ont rencontré le Dr Pedespan au CHU de Bordeaux ou le Dr Lazaro au CH de
Bayonne en consultation neuropédiatrique dans le cadre du conseil prénatal. Des informations

concernant le pronostic neurodéveloppemental de 1’enfant a naitre ont é€té délivrées.

Lorsque la grossesse a été poursuivie, le diagnostic d’ACC a été confirmé et précisé par une

IRM cérébrale a 1 mois de vie.
Un suivi neuropédiatrique assuré par le Dr Pedespan, le Dr Husson ou le Dr Lazaro,
neuropédiatres, a €té mis en place pour les familles qui le désiraient. Les enfants ont été vus en

consultation a 3 mois, 1 an, 3 ans et 6 ans.

En cas d’IMG, un examen feetopathologique a été réalisé a 1a demande des parents.

3 Recueil des données

3.1 Consultation des dossiers médicaux

Les données ont été recueillies par 1’intermédiaire des dossiers des 2 CPDPN de Nouvelle-

Aquitaine et du service de Neuropédiatrie du Dr Pedespan, au CHU de Bordeaux.
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Nous avons ainsi pu obtenir des informations concernant le suivi de la grossesse et son issue,
I’age maternel au début de la grossesse, les antécédents familiaux, le type d’ACC, les examens

pratiqués et leurs résultats.

Les comptes-rendus des consultations neuropédiatriques post-natales ont permis d’apporter des

précisions concernant 1’évolution des enfants.

3.2 Questionnaire de qualité de vie

3.2.1 Elaboration du questionnaire

Il existe actuellement peu d’outils disponibles en frangais destinés a mesurer la qualité de vie
des jeunes enfants de moins de 6 ans (Helseth & Haraldstad, 2014). Aucun ne couvre toute la

tranche d’age de notre population.

Nous avons donc élaboré un questionnaire visant a évaluer la qualité de vie des enfants de notre
cohorte. Celui-ci est destiné a recueillir le ressenti parental, a la fois sur le vécu de ’enfant et

sur les conséquences de sa maladie sur la dynamique familiale (cf. Annexe 2).

Nous avons fait le choix de ne pas interroger les enfants directement.

Notre questionnaire a été construit autour des 4 grands axes évoqués précédemment :
- Fonctions
- Comportement général
- Communication et socialisation

- Acquisitions et développement

Nous avons ajouté a notre questionnaire une cinquiéme partie portant sur la parentalité. Les
enfants de moins de 6 ans étant extrémement dépendants de leur environnement familial, nous
avons jugé nécessaire d’apprécier I’influence de la pathologie sur la vie des parents. Nos
questions portent principalement sur le stress percu, les relations sociales intra et extra-

familiales, la vie professionnelle et les activités quotidiennes.

Le nombre de questions a volontairement été limité a 50, afin de rendre le questionnaire rapide

a remplir pour les participants (entre 5 et 10 minutes).
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Les questions ont été rédigées sous la forme de phrases affirmatives courtes, exclusivement
qualitatives. Aucun terme technique n’a été¢ utilisé afin rendre la compréhension aisée a des

personnes étrangeres au milieu médical.

Sur la grille de réponses soumise aux parents (cf. Annexe 5), les questions des 4 premiers
domaines ont été mélangées de fagon aléatoire et regroupées sous 1’intitulé « Qualité de vie et

développement de I’enfant ». Le dernier domaine sur la parentalité a été maintenu a part.

Pour chaque item, 4 modalités de réponses sont proposees : tout a fait vrai, plutét vrai, plutot
faux, tout a fait faux. Chaque réponse apporte 0, 1, 2 ou 3 points. Une fois le questionnaire
rempli, on obtient un score sur 150 points. Plus le score est bas, plus la qualité de vie est altérée.
Pour certaines questions, une cinquiéme modalité de réponse « non concerné » a été ajoutée.
C’est le cas par exemple des questions sur I’école, les activités de groupe, ou la fratrie, qui ne
concernent pas tous les enfants. Dans ce cas, une note pondérée est calculée. Pour davantage de
clarté, le score total et les scores obtenus dans chaque domaine sont exprimes en pourcentages
(cf. Annexe 2).

Nous avons créé 2 versions du questionnaire : une premiere destinée aux enfants agés de 0 a
3 ans, et une seconde pour ceux ageés de 3 a 6 ans. Les différences entre les 2 questionnaires

portent essentiellement sur 1’autonomie, les acquisitions et la scolarité.

Les questionnaires ont été soumis a quelques parents d’enfants tout-venants appartenant aux

2 classes d’ages, afin de s’assurer de la clarté de celui-Ci.

3.2.2  Soumission du questionnaire

Dans un premier temps, nous avons pris contact avec les parents par téléphone afin de leur

expliquer notre projet.

Les questionnaires ont ensuite ét¢ envoyé€s par courrier ou par mail, accompagnés d’une notice
explicative de 1’étude (cf. Annexe 6), d’un formulaire de consentement de participation
(cf. Annexe 7) et d’un imprimé a compléter visant a recueillir des informations sur le mode de

garde et/ou la scolarisation, les problemes médicaux, le niveau d’études et la profession des
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parents ainsi que d’éventuelles prises en charge rééducatives, en particulier en orthophonie
(cf. Annexe 5).

3.3 Prise de contact avec les orthophonistes

Lorsque les parents ont indiqué qu’un suivi orthophonique avait ét¢é mis en place,
I’orthophoniste a été contacté(e) afin de recueillir des informations plus précises concernant le
diagnostic orthophonique et le type de prise en charge entrepris (projet thérapeutique, nombre
de séances hebdomadaires, techniques utilisées).

4 Analyse des donnees

A partir des données issues de la consultation des dossiers et des questionnaires, des analyses
descriptives en termes de pourcentages d’enfants ayant des troubles du développement cognitif

et une qualité de vie perturbée ont été réalisées.

Des analyses statistiques ont été effectuées afin d’étudier la qualité de vie des enfants, et ainsi

déterminer si celle-ci est perturbée et s’il existe des facteurs I’influengant.

Nous avons systématiquement recherché un lien entre chaque variable. Pour cela, nous avons

utilisé le Test de Wilcoxon et des tests de corrélation.
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RESULTATS

1 Caractéristiques de la cohorte

Figure 2 : Design expérimental de I’étude
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Entre le 1° janvier 2013 et le 31 décembre 2018, 83 dossiers d’ACC ont été traités par les
2 CPDPN de Nouvelle-Aquitaine. Vingt-six (31,3 %) feetus présentaient une forme isolée

(cf. Figure 2, Annexe 1).

1.1 Prévalence

On compte 3 dossiers traités par an en 2013 et 2014, 4 en 2015, et 5 en 2016, 2017 et 2018, ce
qui correspond a une moyenne de 4,2 dossiers par an (ET=1). La prévalence moyenne sur 5 ans
est estimée a 0,74 cas pour 10 000 naissances (ET=0,2). On note une augmentation de 82 % de
la prévalence sur la période étudiée, qui est passée de 0,51 en 2013 a 0,93 cas pour
10 000 naissances en 2018 (cf. Tableau 1, Figure 3).
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Tableau 1 : Prévalence de ’ACC isolée en Nouvelle-Aquitaine entre 2013 et 2018

Année Nombre Nombre de naissances annuelles en Prévalence (pour 10 000
de cas Nouvelle-Aquitaine (source : INSEE) habitants)
2013 3 58 864 0,51
2014 3 58 647 0,51
2015 3 56 577 0,71
2016 4 55817 0,90
2017 5 54 355 0,92
2018 5 53678 0,93

Figure 3 : Evolution de la prévalence de I'ACC isolée entre 2013 et 2018
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1.2 Age maternel

L’age de la mere au début de la grossesse était compris entre 18 et 39 ans, avec une moyenne

de 30,5 ans (ET=6,29).

1.3 Facteurs de risques et antécédents familiaux

Parmi les 26 feetus, 8 (31 %) présentaient des facteurs de risque et/ou des antécédents familiaux.

Les parents des dossiers n° 13, 18 et 21 étaient consanguins (cousins germains ou cousins au

second degre).

Des antécédents de retard mental dans la famille proche ont été retrouvés dans 2 dossiers (n° 13
et 21). Dans le dossier n° 13, on reléve également un cas de trisomie 21 du c6té paternel.
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La mére du dossier n° 11 avait une anomalie du corps calleux asymptomatique, connue avant

la grossesse, et un antécédent de rupture d’anévrisme cérébral.

On retrouve aussi une mére conductrice d’hémophilie mineure (cas n°® 1), une autre porteuse de

drépanocytose (cas n° 17). Une patiente présentait un diabéte de type 2 (cas n° 21).
Il est aussi mentionné un cas de prise de toxiques pendant la grossesse (dossier n° 24).

La patiente n° 23 avait un antécédent de fausse-couche spontanée, sans cause identifiée.

1.4 Découverte de PACC

Dans la majorité des cas (n=23 ; 88,4 %), I’ACC a été découverte lors de 1’échographie du
2°trimestre. La découverte a été plus tardive pour 3 (11,6 %) cas, lors du 3° trimestre (dossiers
n° 13, 18 et 21).

1.5 Types d’ACC

Parmi les 26 ACC isolées de notre cohorte, on en compte 17 (65,4 %) complétes et
9 (34,6 %) partielles.

16 Sexe

Le sex ratio global est de 1,9 en faveur des gargcons (17 garcons pour 9 filles). Cette tendance
est plus marquée pour les ACC partielles (7 garcons pour 2 filles, soit un sex ratio a 3,5) que

pour les ACC completes (10 garcons pour 7 filles, soit un sex ratio a 1,4).

1.7 Issue des grossesses

Sept (26,9 %) grossesses ont été interrompues ; 19 (73,1 %) ont été poursuivies et ont abouti a
une naissance. Sur la période étudiée, 337 941 naissances ont été enregistrées en Nouvelle-

Aquitaine. L’ ACC isolée concerne donc 0,56 naissance pour 10 000.
On reléve dans le dossier n° 8 une grossesse gémellaire bi-chondriale bi-amnotique, avec un

seul des 2 feetus présentant une ACC isolée compléte. Les parents ont fait le choix de réaliser

une interruption sélective de grossesse.
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Sur les 19 grossesses qui ont été poursuivies, 3 (15,8 %) nourrissons sont nés avec une

prématurité moyenne (dossiers n° 2, 5 et 24).

Pour les cas n° 3, 11, 13, 21 et 22, soit 5 (26 %) cas, une césarienne a été réalisée.

1.8 Confirmation a posteriori du caractére isolé de ’ACC

Apreés la naissance, une forme associée a été mise en évidence chez 4 (21 %) enfants.

- Cas n°5: léger trouble de la gyration, ventriculomégalie, macrocéphalie, avec retard
psychomoteur.

- Cas n°® 18 : suspicion de syndrome génétique (dysmorphie faciale, protrusion linguale,
bouche en chapeau de gendarme, oreilles bas implantées), malformation cardiaque,
troubles de la déglutition ayant nécessité la pose d’une gastrostomie, syndrome de West,

pneumopathies récidivantes, retard psychomoteur sévere.

- Cas n°21: malformation cardiaque, troubles respiratoires, avec important retard

neurodéveloppemental et psychomoteur.

- Casn® 24 : malformations cérébrales, retard de croissance, retard psychomoteur.

Le caractére isolé de I’ACC a été confirmé aprés la naissance pour les 15 (78,9 %) autres
enfants. On compte 10 (66,7 %) formes completes et 5 (33,3 %) formes partielles. Le sex ratio

est de 2,75 en faveur des gargons (11 gargons pour 4 filles).

1.9 Développement cognitif

Le développement cognitif est défavorable pour 2 (13,3 %) enfants avec ACC a posteriori
isolée sur 15. Les comptes-rendus de consultation neuropédiatrique mettent en évidence :
- Un trouble de la relation et un retard de développement psychomoteur et staturo-
pondéral pour le cas n° 3.

- Un retard psychomoteur et langagier pour le cas n° 4.

Les 13 (86,7 %) autres enfants n’ont pas développé de troubles a ce jour.
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Figure 4 : Caractéristiques de la cohorte
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2 Questionnaires
2.1 Participants

Nous avons proposé aux 15 parents d’enfants présentant une ACC dont le caractére isolé a eté
confirmé apres la naissance de répondre a notre questionnaire de qualité de vie ; 11 (73,3 %)
d’entre eux ont accepté de participer. Parmi ces 11 enfants, 1 (9,1 %) cas présentait un trouble

du développement et bénéficiait d’une prise en charge en orthophonie (cas n° 4).

Figure 5 : Effectifs par classes d’4ge des enfants avec ACC isolée ayant participé a I’étude
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Au moment de la diffusion des questionnaires, la moyenne d’age des enfants était de 2,5 ans,
(ET=1,24). L’enfant le plus jeune avait 1 an, et le plus agé 5 ans. Le sex ratio est de 2,66 en

faveur des garcons, soit 3 filles pour 8 garcons (cf. Figure 4).

Trois (27,2 %) peéres et 4 (36,4 %) méres avaient un niveau scolaire inférieur au baccalauréat,
6 (54,6 %) péres et 2 (18,2 %) meéres avaient un niveau scolaire compris entre le baccalauréat
et la licence, et 2 peres (18,2 %) et 5 (45,4 %) meéres avaient un niveau supérieur a la licence
(cf. Figure 5).

Figure 6 : Effectifs des parents d’enfants avec ACC isolée ayant répondu au questionnaire par niveau d’études
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2.2 Réponses aux questionnaires

2.2.1 Scores de qualité de vie

Les participants (n=11) ont obtenu une moyenne de 79,2/100 (ET=11,9) au questionnaire de
qualité de vie, avec des scores allant de 63/100 a 92/100 (cf. Tableau 2, Annexe 3). Huit (72,7 %)
participants ont complété la version destinée aux moins de 3 ans ; les 3 (27,2 %) autres ont

rempli la version pour les plus de 3 ans.

2.2.2 Domaines altérés

Le « comportement général » et la « parentalité » sont les domaines ou les scores moyens sont
les plus bas, avec respectivement 72,7/100 (ET=14,5) et 75,4/100 (ET=17,4). Le score moyen
le plus haut est enregistré pour le domaine « communication et socialisation », avec 84,6/100
(ET=16,55). Les domaines « fonctions » (ET=11,54) et « acquisitions et développement »
(ET=9,6) obtiennent tous les 2 la moyenne de 81,7/100 (cf. Tableau 2, Figure 6).

Tableau 2 : Moyennes, minimums, maximums, et écarts-types des scores obtenus aux questionnaires de qualité de vie

Comportement Communication Acquisitions et

Fonctions o Parentalité Total
général et socialisation développement
Moyenne 81,7 72,7 84,6 81,7 75,4 79,2
Maximum 96 96.4 100 97 100 92
Minimum 63 50 48 63 53 63
Ecart-type 11,5 145 16,6 9,6 17,4 11,9

Figure 7 : Scores moyens obtenus par domaine
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On observe des liens de corrélation entre les scores moyens de certains domaines du

questionnaire de qualité de vie (cf. Tableau 3).
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Ainsi, il existe une forte corrélation entre les scores moyens des domaines « fonctions » et
« comportement genéral ». Le score moyen obtenu en « comportement géenéral » est également
corrélé a ceux des domaines « parentalité » et « communication et socialisation ». Les
moyennes obtenues dans le domaine « acquisition et développement » et « communication et

socialisation » ont un lien de corrélation.

Tableau 3 : Liens de corrélation entre les scores moyens des domaines du questionnaire de qualité de vie

Comportement Communication et Acquisitions et »
n=11 . L ) Parentalité
général socialisation développement
) 0,969952 0,556806 0,597039 0,573287
Fonctions
P-value<0,0001*** P-value=0,0752 P-value=0,0525 P-value=0,0652
Comportement 0,677813 0,564863 0,622528
général P-value=0,0219* P-value=0,0702 P-value=0,0408*
Communication et 0,642052 0,442301
socialisation P-value=0,0332* P-value=0,1731
Acquisitions et 0,116833
développement P-value=0,7323
*p<0,05
**p<0,01
***p>0,001

Les items qui ont obtenu le moins de points sont ceux qui concernent la propreté nocturne
(n° 36 : 0,86/3), et diurne (n° 35— 1,09/3), le caractére capricieux de I’enfant (n° 16 — 1,09/3),
I’inquiétude parentale (n° 41 —1,39/3), ’autonomie et la capacité a se détacher (n° 15 — 1,45/3)
et la nervosité de I’enfant (n° 10 — 1,64/3).

Les questions portant sur le caractére joyeux de I’enfant (n° 14 — 2,91/3), la bonne entente avec
les parents (n° 23 — 2,91/3), le développement du jeu (n° 33 — 2,91/3), la curiosité et I’appétence
a apprendre (n° 34 — 2,91/3), le caractere chronophage des adaptations mises en place dans le
cadre de I’ACC (n°49 — 2,91/3), l’arrét de 1’activité professionnelle (n°50 — 2,91/3),
I’alimentation (n° 1 — 2,82/3), les douleurs (n° 8 — 2,82/3) et le développement de 1’attention
conjointe (n° 26 — 2,82/3) sont celles qui obtiennent les meilleurs scores (cf. Annexe 4).
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2.2.3 Variables explicatives

2.2.3.1 Sexe

Le score total moyen des filles (69/100 — ET=5) est plus faible et moins dispersé que celui des
garcons (83/100 — ET=11,5).

Tableau 4 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction du sexe

Sexe Score total Fonctions Comportement Communication  Acquisitions et Parentalité
général et socialisation  développement
Filles 69 72,7 62 76 79 58
N=3 ET=5 ET=134 ET=14,4 ET=118 ET=3,6 ET=1,7
Gargons 83 85,1 76,8 87,9 82,8 81,9
N=8 ET=11,5 ET=9.5 ET=13.2 ET=17.5 ET=11.1 ET=15,7
P-value* 0,1512 0,0978 0,1025 0,1009 0,4121 0,0650
Test de Wilcoxon univarié, approximation du Khi-2 a 1ddl.
*p<0,05
**p<0,01
***%p>0,001

Figure 8 : Scores moyens de qualité de vie en fonction du sexe
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L’écart entre les filles et les garcons est particulierement marqué sur les domaines
« comportement général » et « parentalité », avec respectivement 24,4 et 23,9 points de
différence en faveur des garcons (cf. Tableau 4, Figure 7).
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On observe une différence entre les scores moyens obtenus par les filles et les garcons sur
certains items (cf. Tableau 5). Ces items concernent la difficulté a se mettre au lit le soir
(item n° 4), ’intégration dans les activités de groupe (item n° 30), le langage oral (item n° 31)
et la difficulté pour les parents a trouver du temps pour s’occuper de leurs autres enfants
(item n° 48).

Tableau 5 : Scores moyens de qualité de vie des items ayant une différence significative en fonction du sexe

Iltemn® 4 Item n° 30 Item n° 31 Item n° 48

Scores moyens 1,7 1 1 1,7
obtenus par les filles ET=0,6 ET=0 ET=1 ET=0,6
(n=3)
Scores moyens 2,6 2,7 2,9 2,8
obtenus par les ET=0,5 ET=0,5 ET=0,4 ET=0,5
gargons (n=8)
P-value 0,0423* 0,0233* 0,0091** 0,0221*

Test de Wilcoxon univarié, approximation du Khi-2 & 1ddl.

*p<0,05

**p<0,01

***p>0,001

2232 Typed’ACC

Les enfants présentant une ACC totale (n=7) obtiennent un score moyen de 77/100, avec un
minimum de 63 et un maximum de 92 (ET=13). Ceux qui présentent une ACC partielle (n=4)

obtiennent en moyenne 83/100 (ET=10.0), les scores recueillis s’étendant de 69 a 92

(cf. Tableau 6, Figure 8).

Tableau 6 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction du type d’ACC

Type Score Comportement Communication et Acquisitions et

d’ACC total Fonctions général socialisation développement Parentalite
Compléte 77,0 81,3 71 78,9 79,7 73,7
N=7 ET=13 ET=12,7 ET=16,1 ET=18,4 ET=10,4 ET=16,2
Partielle 83 82,5 75,8 94,8 85,3 78,3
N=4 ET=10 ET=10,9 ET=12,7 ET=4,8 ET=8,2 ET=21,4
P-value 0,4476 0,9237 0,7055 0,1839 0,2964 0,3929
Test de Wilcoxon univarié, approximation du Khi-2 a 1ddl.
*p<0,05
**p<0,01
***n>0,001
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Figure 9 : Scores moyens de qualité de vie en fonction du type d’ACC

100
90

80
7
6
5
4
3
2
1
0

Fonctions Comportement Communication Acquisitions et Parentalité Score total
général et socialisation  développement

O O O O o o o

B ACC complete (n=7)  EACC partielle (n=4)

Il semble y avoir peu de différences entre les scores moyens par domaine selon le type d’ACC.
On ne reléve pas non plus de variation de score sur des items isolés selon le type d’ACC, a
I’exception du domaine communication et socialisation, ou 1’on observe une différence de
15,9 points en faveur des formes partielles. Aucune différence de score n’est observée sur des

items isolés selon le type d’ACC.

2.2.3.3 Développement cognitif

Tableau 7 : Comparaison des scores moyens du cas n° 4 (trouble du développement) avec le reste du groupe

Comportement Communication  Acquisitions et

Score total Fonctions o o ; Parentalité
général et socialisation  développement

Casn° 4 74 88 78 66 83 57
Enfants ne

présentant pas

79,7 81,1 72,2 86,5 81,6 77,2
de troubles du
ET=12,4 ET=12 ET=15,2 ET=16,2 ET=10,1 ET=17,1

développement
(n=10)

Un seul enfant (cas n° 4) présente un trouble du développement neurocognitif. Son score total
de qualité de vie est dans la moyenne de celui des autres enfants de la cohorte ne présentant pas
de troubles du développement (-0,5 ET). On observe néanmoins des scores plus faibles chez
cet enfant par rapport au reste du groupe dans les domaines « communication et socialisation »
(66/100 contre 86,5/100) et « parentalité » (57/100 contre 77,2/100) (cf. Tableau 7).
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2.2.3.4 Agede l’enfant

Les enfants de moins de 3 ans (n=8) obtiennent un score de 80,3/100 en moyenne (ET=11,6),
allant de 64 a 92. Les enfants de plus de 3 ans ont réalisé un score de qualité de vie plus faible
en moyenne : 76,3/100 (ET=14,6). Les scores vont de 63 a 92 (cf. Tableau 8, Figure 9).

Tableau 8 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction de ’dge de I’enfant

Score . Comportement Communication et Acquisitions et "
total Fonctions général socialisation développement Parentalite
Enfants de 80,3 80,5 71,6 89,6 84,4 75
moins de ET=11,6 ET=11,7 ET=13,6 ET=9,4 ET=8,5 ET=15,6
3 ans (n=8)
Enfants de 76,3 85 75,7 71,3 74,7 76,3
plus de 3 ans ET=146 ET=128 ET=19,6 ET=26,4 ET=10,4 ET=17,2
(n=3)
P-value 0,7584  0,4688 0,8383 0,3561 0,2594 0,9183
Test de Wilcoxon univarié, approximation du Khi-2 a 1ddl.
*p<0,05
**p<0,01
***p>0,001

Figure 10 : Scores moyens de qualité de vie en fonction de I’Age de I’enfant
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B Enfants agés de moins de 3 ans (n=8) B Enfants agés de 3 ans et plus (n=3)

Les enfants de moins de 3 ans ont obtenu en moyenne de meilleurs scores pour le domaine
« communication et socialisation » que les enfants plus agés (différence de 18,3 points). Cette

différence n’est cependant pas significative.

2.2.3.5 Antécédents familiaux et facteurs de risques

Les enfants présentant des facteurs de risques et/ou des antécédents familiaux obtiennent un

score total moyen supérieur de 5,2 points (cf. Tableau 9, Figure 10).
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Parmi tous les domaines de qualit¢é de vie du questionnaire, c’est pour le domaine
« communication et socialisation » qu’on observe le plus grand écart entre les 2 groupes, avec

une différence de 11,6 points en faveur des enfants présentant des antécédents familiaux.

Tableau 9 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction des antécédents familiaux et des facteurs de risques

Score Fonctions Comportement Communication et Acquisitions et Parentalité
total général socialisation développement
Présence 82,5 83,5 76,3 92,0 84,8 77,3
d’antécédents  ET=11 ET=9,1 ET=11,8 ET=9,8 ET=8,1 ET=22,8
N=4
Absence 77,3 80,7 70,7 80,4 80 74,3
d’antécédents ET=12,8 ET=13,3 ET=16,4 ET=18,8 ET=10,3 ET=154
N=7
P-value 0,5690 0,8480 0,5708 0,2547 0,5064 0,5690
Test de Wilcoxon univarié, approximation du Khi-2 a 1ddl.
*p<0,05
**p<0,01
***p>0,001

Figure 11 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction des antécédents familiaux et des facteurs de risques
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2.2.3.6  Niveau d’études du pere

Plus le niveau d’études du pére est élevé, plus le score total moyen de qualité de vie recueilli
est faible (cf. Tableau 10 et Figure 11). On observe cette tendance de fagcon plus ou moins
marquée sur presque tous les scores moyens par domaine, et en particulier en ce qui concerne
le comportement genéral et la parentalité. Ces différences entre les groupes ne sont pas

significatives. On ne met pas en évidence d’item isolé suivant cette tendance.
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Tableau 10 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction du niveau d’études du pére

Score total  Fonctions Comportement Cor.nrr.wn?cation et Acquisitions et Parentalité
général socialisation développement

Niv 1 86,3 87,7 79,3 95,3 86,3 83,3
(n=3) ET=2,9 ET=4,5 ET=1,2 ET=4 ET=8,1 ET=18,8
Niv 2 79,3 83 74 79,7 81 78,2
(n=6) ET=14,1 ET=13 ET=17,7 ET=20,8 ET=11,7 ET=15,7
Niv 3 68 69 59 83,5 77 55
(n=2) ET=14 ET=2,8 ET=14 ET=7,8 ET=14 ET=2,8
P-value
Niv 2-1 1,0000 1,0000 0,8973 0,6025 0,5186 0,6041
Niv 3-2 0,6150 0,3115 0,6171 1,0000 0,6128 0,0936
Niv 3-1 0,1386 0,1489 0,1489 0,1386 0,1489 0,1489

Comparaisons non paramétriques pour chaque paire avec la méthode de Wilcoxon

*p<0,05

**p<0,01

***p>0,001

Figure 12 : Scores moyens de qualité de vie en fonction du niveau d’études du pére
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2.2.3.7 Niveau d’études de la mére

On observe peu de différence entre les scores totaux moyens en fonction du niveau d’études de

la mére (cf. Tableau 11 et Figure 12). Il en est de méme pour les moyennes de chaque domaine.

On peut néanmoins souligner que :
- le score moyen de « comportement général » est plus faible lorsque la mére a une licence
ou davantage (niveau 3) versus lorsqu’elle a un niveau d’études moins élevé (niveaux 1
ou 2).
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- le score en « communication et socialisation » est plus élevé lorsque la mére a un niveau

scolaire inférieur au bac (niveau 1) versus lorsqu’elle a le bac ou davantage.

Tableau 11 : Scores moyens de qualité de vie par domaine en fonction du niveau d’études de la mére

) Comportement Communication et Acquisitions et .
Score total  Fonctions o Parentalité
général socialisation développement

Niv 1 83 83,5 77,3 95,5 82,5 775
(n=4) ET=10 ET=12,2 ET=14,8 ET=5,4 ET=8,3 ET=20,8
Niv 2 83 90 83 81,5 86 75
(n=2) ET=12,7 ET=2,8 ET=7,1 ET=21,9 ET=4,2 ET=25,5
Niv 3 74,6 77 65 77,2 79,4 73,8
(n=5) ET=13,7 ET=12,4 ET=14,2 ET=18,7 ET=12,6 ET=16,1
P-value*
Niv 2-1 1,0000 0,6386 0,8170 0,4811 0,4811 1,0000
Niv 3-2 0,3329 0,3196 0,3329 0,8465 0,5577 0,8451
Niv 3-1 0,3252 0,6213 0,3913 0,1383 0,5369 0,5386

Comparaisons non paramétriques pour chaque paire avec la méthode de Wilcoxon

*p<0,05

**p<0,01

***p>0,001

Figure 13 : Scores moyens de qualité de vie en fonction du niveau d’études de la mére
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2.3 Prise en charge en orthophonie

Parmi les 11 enfants dont les parents ont accepté de répondre au questionnaire, 1 (9,1 %) seul
bénéficiait d’une prise en charge en orthophonie (cas n°® 4). C’est également le seul enfant du

groupe qui présente un trouble neurodéveloppemental (cf. Annexe 3).
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Il s’agit d’une petite fille, X, agée de 4 ans %2 au moment de 1’étude. Elle présente trés tot des
difficultés, essentiellement au niveau du langage, de la communication et du developpement

psychomoteur. La famille rapporte également quelques troubles du comportement.

Une orthophoniste est consultée pour la premiére fois vers 2 ans %. Le bilan initial met en

évidence :

- un retard de parole et de langage : X ne peut produire que quelques mots isolés. On
releve une inintelligibilité massive et des éléments de jargon. La compréhension est
Iégerement meilleure, mais le stock lexical passif et les compétences morpho-

syntaxiques restent en-deca de la moyenne.

- untrouble de la communication : la patiente n’est pas inscrite dans 1’échange. Elle ne
regarde pas dans les yeux et ne répond pas toujours lorsqu’on ’appelle. L’attention

conjointe est presque absente.

Les examens ORL et ophtalmologiques ne mettent pas en évidence de troubles sensoriels.

Une rééducation orthophonique est mise en place a raison de 2 séances hebdomadaires.
L’orthophoniste propose un bain de langage et un travail sur les prérequis a la communication.
X adhére bien au suivi, la réponse au traitement est bonne, et les progres rapides. Le travail

effectué en séance est repris par la famille quotidiennement.

En parallele, une rééducation en psychomotricité est mise en place pour un retard psychomoteur

important, qui touche la motricité corporelle globale, la coordination et la motricité fine.
Malgré des progres, le retard de langage est encore important. Le travail en orthophonie se
poursuit. Pour I’entrée en petite section de maternelle, la famille fait une demande d’attribution

d’auxiliaire de vie scolaire (AVS) qui est acceptée.

L’entrée a 1’école ne pose pas de probléme particulier et permet a X de faire de nouveaux

progrés, notamment au niveau de la socialisation.
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Aprés un peu moins de 2 ans de prise en charge, X est tout a fait intelligible. Le trouble de la
communication est presque résolu. Le langage n’est pas encore dans la norme, mais il s’en

rapproche. 1l existe encore des difficultés au niveau morpho-syntaxique.

X bénéficie encore d’un suivi en orthophonie. Le projet thérapeutique a évolué et porte
actuellement sur le stock lexical, la morphosyntaxe, la correspondance terme a terme et les

prérequis au langage écrit.

X présente un sigmatisme interdental et une hypotonie de la sphére oro-faciale avec déglutition

primaire persistante, non traités pour le moment.

Actuellement, les difficultés les plus importantes portent sur la motricité et la coordination, qui
sont handicapantes au quotidien. Il est par exemple compliqué pour X de s’habiller seule.
Certaines activites scolaires, comme les activités de motricité fine ou de graphisme la mettent

en difficulté.

Néanmoins, les progres rapides de X sont encourageants et laissent présager une évolution

positive selon les professionnels qui la suivent.
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DISCUSSION

L’ACC est une des malformations cérébrales les plus fréquentes. Les formes isolées
connaissent un pronostic neurodéveloppemental favorable dans la majorité des cas. Une
interruption médicale de grossesse est néanmoins possible pour les parents qui le souhaitent. A
I’heure actuelle, aucun facteur pronostique n’a pu étre mis en évidence, ce qui rend le conseil

prénatal complexe.

Nous avons mené une étude rétrospective sur une population d’enfants présentant une ACC
isolée, diagnostiquée en période anténatale dans les 2 CPDPN de Nouvelle-Aquitaine entre
2013 et 2018.

Cette étude avait pour objectif d’explorer la qualité de vie et les troubles de développement

chez des enfants agés de 0 a 6 ans présentant une ACC isolée.

1 Population étudiée

L’incidence de I’ACC isolée en Nouvelle-Aquitaine est faible, avec une moyenne de

4,2 dossiers par an, et relativement homogene (ET=1).

La prévalence de cas repérés en prénatal par rapport au nombre de naissances, que nous avons
établie a 0,74 pour 10 000, correspond a ce qui a été mis en évidence par différents auteurs
(Ballardini et al., 2018; Palmer & Mowat, 2014). Cependant, selon les études, les criteres de
recrutement de la population varient, la comparaison n’est donc pas toujours pertinente. La
prévalence réelle de cette anomalie reste difficile a calculer car elle doit étre rapportée au
nombre de grossesses ayant été poursuivies jusqu’au début du 2° trimestre sur la période

étudiée.

L’augmentation de 82 % de la prévalence de ’ACC isolée entre 2013 et 2018 pourrait

s’expliquer par une systématisation des consultations neuropediatriques prénatales.

La proportion de formes isolées (31,3 %) par rapport au nombre total d’ACC est un peu plus

faible que ce qui est mentionné dans une étude de prévalence récente, ou 94 (43,3 %) cas sur
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217 étaient des formes isolées (Ballardini et al., 2018). Cette étude prend en compte une longue
période, allant de 1981 & 2015 au cours de laquelle les techniques de diagnostic prénatal ont
beaucoup évolué. Ainsi, certains cas d’ACC ont peut-étre été considérés a tort comme isolés.
Les techniques actuelles permettent de réaliser des diagnostics plus précis et de mettre en
évidence des anomalies trés fines. Ces éléments peuvent expliquer la différence de 12 points

entre notre étude et celle de Ballardini.

La proportion d’IMG (26,9 %) est plutdt faible (Ballardini et al., 2018; Isapof et al., 2010;
Mangione et al., 2011). Cela est lié a une meilleure connaissance du pronostic
neurodéveloppemental de I’ACC et a la systématisation de la consultation neuropédiatrique

prénatale.

Le sex ratio global de 1,9 en faveur des gargons est en accord avec ce qui a été rapporté dans la
littérature (Ballardini et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018).

Apres la naissance, I’ACC a été reclassée comme associée pour 4 (21 %) des 19 grossesses
ayant été poursuivies. Ce chiffre est élevé par rapport aux autres études réalisées sur le sujet,
ou la proportion de reclassement a posteriori est en moyenne de 7,2 % (ET=7,4) (Ballardini et

al., 2018; Isapof et al., 2010). Il existe différentes explications a ce phénomene :

- Deux enfants avaient des antécédents familiaux de retard mental et/ou une
consanguinité (n° 18 et 21), et une mére a consomme des toxiques pendant sa grossesse
(cas n° 24). Ces types de profils ne sont généralement pas inclus dans les études sur les
ACC isolées (des Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018).

- Deux enfants sont nés avec une prématurité moyenne (cas n° 5 et 24).

- Ladécouverte de I’ACC a été tardive pour 2 cas (cas n° 18 et 21). En fin de grossesse,

la visibilité a I’imagerie foetale est moins bonne, ce qui rend le diagnostic moins précis.

- Entre le début et la fin de ’étude, les techniques d’analyse génétique prénatales ont
beaucoup évolué. Toutes ces grossesses ont eu lieu au début de la période étudiée et
n’ont pas pu avoir acceés aux derniéres techniques, qui auraient peut-étre pu mettre en

évidence des anomalies génétiques.
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Dans les cas pour lesquels le caractére isolé de I’ACC a été confirmé aprés la naissance, on
observe peu de développement défavorable, avec seulement 2 (13,3 %) enfants ayant des
difficultés modérées de developpement. Aucun ne présente de déficience sévere (épilepsie,
déficience intellectuelle, troubles du spectre de I’autisme). Les chiffres relevés dans la
littérature et utilisés dans le cadre du conseil prénatal, habituellement plus pessimistes, se
situent autour de 80 % de développement favorable et 20 % de développement défavorable
(Benachi, 2010; Moutard et al., 2006; Sotiriadis & Makrydimas, 2012). Cette différence peut
s’expliquer par le fait que notre population est restreinte. Si elle avait été plus grande, il y aurait
trés probablement eu davantage d’enfants présentant une déficience. De plus, les enfants sont

encore trés jeunes, et il n’est pas exclu qu’ils développent des troubles plus tard.

2 ACC et qualité de vie

Hypothése 1 : L’ACC isolée altére la qualité de vie des enfants de moins de 6 ans.

Les réponses recueillies via le questionnaire de qualité de vie ne mettent pas en évidence

d’altération notable de la qualité de vie. Les scores sont hauts et relativement homogénes.
L’hypothese 1 est rejetée.

Hypothése 2 : La communication est le domaine de la qualité de vie le plus altéré chez les
enfants présentant une ACC isolee.

Lorsque I’ACC est asymptomatique, la communication ne semble pas étre altérée. Ce sont les
difficultés de comportement et le stress parental qui impacteraient le plus la qualité de vie. Il
existerait d’ailleurs un lien de corrélation entre ces 2 domaines.

Chez les enfants présentant une anomalie de développement, on peut mettre en évidence des
difficultés de communication, mais qui sont directement liées au type de trouble développe

(trouble du langage et de la communication par exemple).

L’hypothése 2 est rejetée.
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Hypothése 3 : La prise en charge orthophonique précoce des enfants avec ACC isolée
permet de diminuer les difficultés rencontrées dans la communication et d’améliorer la

qualité de vie.

L’exemple du cas n° 4 permet de montrer 1’intérét d’une prise en charge précoce des troubles

du langage et de la communication des enfants présentant une ACC isolée symptomatique.

L’orthophonie, associée a un suivi neuropédiatrique, des adaptations scolaires et un suivi en
psychomotricité a permis d’atténuer grandement le trouble de la communication et d’améliorer
les compétences langagiéres de cet enfant. La réponse au traitement a été excellente, malgré un

tableau clinique initial inquiétant.

Les réponses des parents au questionnaire témoignent néanmoins d’une faiblesse persistante
dans le domaine « communication et socialisation » (66/100), qui obtient le 2° score le plus
faible, apres « parentalité » (57/100). La qualité de vie globale de cet enfant semble malgré tout

satisfaisante et tout a fait dans la moyenne du reste du groupe (74/100).

L’hypothese 3 est validée.

3 Facteurs explicatifs

Dans le cadre de notre étude, nous avons étudié quelques facteurs pouvant expliquer les

variations des scores de qualité de vie.

Sexe : la qualité de vie des filles présentant une ACC isolée serait un peu moins bonne que celle
des garcons. Cette tendance ressort a la fois au niveau du score global, et des scores par
domaine. Les filles avec ACC isolée auraient davantage de difficultés de comportement que les
garcons, entrainant des consequences sur la qualité de vie des parents. Les filles auraient
également un niveau de langage jugé moins bon que celui des garcons, et davantage de
difficultés a s’intégrer dans les activités de groupe. Neanmoins, le groupe des filles ne compte

que 3 sujets, dont le cas n° 4, qui présente des troubles du langage et de la communication.
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Age de I’enfant : on ne note pas de différence de score global en fonction de 1’age de I’enfant.

Les enfants plus agés ont néanmoins obtenu un score moyen plus faible en « communication et
socialisation ». En grandissant, 1’écart entre les attentes parentales et les capacités de I’enfant a
peut-étre tendance a se creuser. Cependant, il ne semble pas possible de conclure, car le groupe
des enfants plus agés est composé de seulement 3 sujets, dont celui présentant des troubles du
langage et de la communication (cas n° 4).

Niveau d’études des parents : plus le pére a un niveau d’études élevé, plus le score de qualité

de vie est faible. On observe également cette tendance chez les méres, mais de fagcon moins
nette. Le « comportement genéral » est percu négativement par les péres et par les méres qui
ont un dipléme supérieur a la licence. La qualité de vie est fortement influencée par le milieu
social et culturel (Soulas & Brédart, 2012). Il semblerait que les parents ayant un niveau
d’études plus bas aient des exigences moindres concernant le comportement et le

développement de leur enfant, ce qui a une incidence sur la qualité de vie mesurée.

Antécédents familiaux : il est étonnant de constater que les enfants ayant des antécédents

familiaux et/ou une consanguinité obtiennent de meilleurs scores de qualité de vie. On peut
expliquer ce phénomeéne en observant le niveau d’études de leurs parents. Les enfants ayant des
antécédents familiaux ont des parents qui, en moyenne, ont des niveaux d’études plus bas que
ceux qui n’ont pas d’antécédents. Ils ont donc eu tendance a donner de meilleurs scores de
qualité de vie en remplissant le questionnaire. Nous ne pouvons pas conclure a une influence

des antécédents familiaux sur la qualité de vie.

Développement cognitif : un seul sujet ayant participé a notre étude présente un trouble

neurodéveloppemental. Sa qualité de vie ne semble pas altérée compte tenu des scores
recueillis. Cependant, le domaine « parentalité » obtient un score assez bas (57/000), ce qui
laisse supposer que les troubles de cet enfant ont une incidence sur la qualité de vie de ses
parents. Néanmoins, ce score n’est pas le plus bas recueilli pour le domaine (minimum :
53/100). Les scores obtenus en « communication et socialisation » sont également un peu
faibles, mais comme expliqué précédemment, ils sont directement liés aux troubles de cet
enfant. Il n’est pas possible d’établir un lien avéré entre le développement cognitif et la qualité

de vie a partir d’un seul cas.
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Type d’ACC : le type d’ACC ne semble pas influencer positivement ou négativement la qualité
de vie des enfants.

4 Limites de I’étude

Notre étude présente des limites qu’il convient de souligner.

Plusieurs enfants présentaient des facteurs de risques ou des antécédents familiaux (retard
mental, consanguinité, prise de toxiques pendant la grossesse) qui constituent des criteres de
non-inclusion dans les études récentes portant sur les ACC isolées (Ballardini et al., 2018; des
Portes et al., 2018; Folliot-Le Doussal et al., 2018). Cela a eu pour conséquence qu’une
proportion non-négligeable d’ ACC soient reclassées comme associées apres la naissance. Nous
avons néanmoins fait le choix d’inclure ces sujets dans notre étude afin d’éviter que le nombre

de participants ne soit trop faible.

L’effectif de notre cohorte était trés restreint. Nos résultats ne sauraient étre considérés comme

significatifs.

Notre questionnaire de qualité de vie n’a pas été étalonné. Nous ne pouvons donc affirmer avec
certitude que les scores que nous avons recueillis correspondent a ce qui est attendu pour des

enfants de méme age et sans particularité.

Notre questionnaire se concentre essentiellement sur les aspects développementaux, organiques
et médicaux de la vie des enfants. Il ne tient pas compte de leur milieu de vie, de leur
environnement familial, de la sécurité matérielle, des aspects psychologiques ou de 1’estime de
soi (Helseth & Haraldstad, 2014; UNICEF, 2007).

Nous avons construit notre questionnaire pour qu’il y ait un équilibre entre les différents
domaines. Nous avons également pondéré les scores pour qu’ils soient facilement comparables.
Cependant, en raison de I’absence d’étalonnage, nous ne pouvons affirmer que les scores de

chaque domaine sont absolument équivalents.

Afin que le questionnaire soit facile a compléter, nous avons limité le nombre de questions.
Beaucoup d’aspects ne sont qu’évoqués. Des questions plus précises auraient permis de mettre
en évidence certaines difficultés qui sont peut-étre passées inapergues, notamment au niveau

du développement du langage et de la communication.
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Notre questionnaire était destiné a une tranche d’age trés hétérogeéne (du nourrisson a 1’enfant
de 6 ans). Nous avons propose 2 versions en fonction de 1’age de I’enfant, mais cela était
vraisemblablement insuffisant. Par exemple, les attentes concernant la propreté sont trés
différentes entre 1 an et 3 ans. Cette différence n’apparait pas dans notre questionnaire. Nous

en avons néanmoins tenu compte dans 1’analyse de nos résultats.

Les questionnaires ont été remplis uniquement par les parents, souvent par la mere. Pour avoir
une image plus précise de la qualité de vie de I’enfant, il aurait aussi été intéressant de recueillir

I’avis de I’enfant lui-méme, du second parent, et du médecin traitant.

Les réponses aux questions portant sur les acquisitions ne sont pas forcément fiables. Les
parents y ont répondu en fonction de leurs attentes et de leurs représentations personnelles. Le
fait qu’un parent affirme que son enfant a un bon niveau de langage ne garantit pas que ce soit
réellement le cas. En ce sens, le regard du médecin traitant ou d’un orthophoniste dans

I’hypothése d’un bilan systématique a 3 ans pourrait étre pertinent.

Nous avons réalisé une étude rétrospective, moins fiable qu’une étude prospective,
particulierement en raison d’éventuelles erreurs dans les informations recueillies dans les
dossiers hospitaliers. Nous avions quelques données manquantes, et tous les parents rentrant

dans les critéres n’ont pas accepté de participer.

Le recrutement d’un groupe contrble aurait permis de comparer la qualité de vie des enfants

avec ACC isolée a celle d’enfants ne présentant pas de particularité.

Au moment de la diffusion des questionnaires, tous les enfants n’avaient pas le méme age. Cela

a rendu la comparaison des profils difficile.

Pour une évaluation rigoureuse de 1’effet de 1’orthophonie sur la qualité de vie, il aurait été
intéressant de mesurer la qualité de vie d’enfants présentant une ACC isolée symptomatique

avant et aprés un traitement orthophonique.
Enfin, les enfants de notre cohorte n’ont développé que peu ou pas de troubles. Mais ils sont

encore tres jeunes, en moyenne 2,5 ans, et rien ne permet de garantir qu’ils continueront

d’évoluer favorablement. On ne pourra exclure certains diagnostics (trouble du langage écrit,
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trouble de la cognition mathématique, déficience intellectuelle, trouble développemental du

langage) que dans plusieurs années.
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CONCLUSION ET PERSPECTIVES

Le présent mémoire avait pour objectif d’explorer la qualit¢é de vie et les troubles de
développement d’enfants présentant une ACC isolée diagnostiquée en Nouvelle-Aquitaine

entre 2013 et 2018.

La majorité des enfants ayant participé a notre étude n’ont pas développé de troubles au moment
de I’étude. Seulement 2 présentent des difficultés moderées sur le plan de la communication,
du langage et du développement psychomoteur. Ces données confirment que le pronostic

neurodéveloppemental de I’ACC est favorable.

Notre étude suggeére le fait que I’ACC isolée a peu d’impact sur la qualité de vie des enfants de
moins de 6 ans. Ces enfants auraient cependant tendance a présenter des difficultés légéres au

niveau du comportement, ce qui influencerait la qualité de vie de leurs parents.

Les compétences en communication et socialisation de ces enfants ne seraient altérées que
lorsque I’ACC isolée est symptomatique et entraine un trouble du langage et de la

communication. Dans ces cas-la, un suivi en orthophonie est primordial.

La qualité de vie serait davantage influencée par le sexe de ’enfant et le niveau d’études
parental, notamment paternel, que par le type d’ACC, le développement cognitif, ou les

antécédents familiaux.

Etant donné notre effectif restreint, ces observations ne sont pas généralisables. Il conviendrait
d’étendre notre étude au niveau national, afin de constituer une cohorte plus large. Le
prolongement de notre étude sur une durée plus longue permettrait d’en savoir plus sur
I’évolution de ces enfants. Dans ce cadre, 1’utilisation d’outils de mesure étalonnés

permettraient d’obtenir des données plus precises.
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Annexes

Annexe 1 : Tableau récapitulatif des grossesses suivies par les CPDPN de Nouvelle-Aquitaine

pour une suspicion prénatale d’ACC isolee.

Caractere isolé

Type . e Développement
PACC Sexe Issue Antécédents familiaux confirmé en cognitif
post-natal
Casn°1 Compléte M Poursuite Hémophilie mineure Oui Normal
Casn® 2 Partielle M Poursuite - Oui Normal
Casn°3 Complete M Poursuite - Oui Anomal
Casn° 4 Compléte F Poursuite - Oui Anormal
Casn®°5 Partielle M Poursuite - Non Anormal
Casn° 6 Compléte M Poursuite - Oui Normal
Casn°7 Compléte M Poursuite - Oui Normal
Casn°8 Compléte M Interruption - Oui -
Casn°9 Partielle F Poursuite - Oui Normal
Casn° 10 Compléte F Interruption - Oui -
Anomalie du CC et rupture
Casn° 11 Partielle M Poursuite  d’anévrisme cérébral chez Oui Normal
la mere
Casn® 12 Compléte M Poursuite - Oui Normal
Consanguinité
Casn® 13 Partielle M Poursuite Retard mental et trisomie 21 Oui Normal
dans la famille proche
Casn° 14 Partielle M Interruption - Oui -
Casn® 15 Compléte F Poursuite - Oui Normal
Casn® 16 Compléte M Interruption - Oui -
Casn° 17 Compléte M Poursuite Drépanocytose Oui Normal
Casn° 18 Compléte M Poursuite Consanguinité Non Anormal
Casn° 19 Partielle F Interruption - Oui -
Casn® 20 Compléte M Poursuite - Oui -
Consanguinité
Retard mental dans la
Casn° 21 Partielle M Poursuite  famille proche Non Anormal
Diabéte de type 2 chez la
mére
Casn® 22 Compléte F Poursuite - Oui Normal
Casn® 23 Complete F Interruption  Fausse-couche spontanée Oui -
Casn° 24 Complete F Poursuite Toxiques pendant fa Non Anormal
grossesse
Casn® 25 Partielle M Poursuite - Oui Normal
Cas n® 26 Compléte F Interruption - Oui -
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Annexe 2 : Questionnaire de qualité de vie (domaines, items et scores).

0-3 ans 3-6 ans SCORE
FONCTIONS Touta Plutot Plutot Touta
fait faux faux vrai fait vrai
1 Il mange peu. 1l mange peu. 0 1 2 3
2 Il est sélectif sur le plan alimentaire. 1l est sélectif sur le plan alimentaire. 0 1 2 3
3 Les repas sont source de conflit. Les repas sont source de conflit. 0 1 2 3
4 Il est difficile de le mettre au lit. I est difficile de le mettre au lit. 0 1 2 3
5 I se réveille pendant la nuit. 11 se réveille pendant la nuit. 0 1 2 3
6 1l est souvent fatigué. Il est souvent fatigue. 0 1 2 3
7 I est souvent malade. 11 est souvent malade. 0 1 2 3
8 Il a souvent mal quelque part. 11 a souvent mal quelque part. 0 1 2 3
COMPORTEMENT GENERAL Touta Plut6t Plut6t Touta
fait faux faux vrai fait vrai
9 Ilestéveillé. Il est vif. 3 2 1 0
10 11 est nerveux. Il est nerveux. 0 1 2 3
11 1l est turbulent. Il est turbulent. 0 1 2 3
12 ) pleure beaucoup. 1l pleure beaucoup. 0 1 2 3
13 11 s’adapte facilement. 1l s’adapte facilement. 3 2 1 0
14 ) est joyeux. I est joyeux. 0 1 2 3
15 11'a du mal & se détacher de vous. I n’est pas autonome, il a du mal & 0 1 2 3
s’occuper seul.
16 ) est capricieux. I1 est capricieux. 0 1 2 3
17 11 se plaint souvent. 1l se plaint souvent. 0 1 2 3
18 ) est sage. I1 est sage. 3 2 1 0
19 | est agréable, facile a vivre. Il est agréable, facile a vivre. 3 2 1 0
Touta Plut6t Plut6t Touta
COMMUNICATION ET SOCIALISATION fait faux faux vrai fait vrai
20 11 va facilement vers les autres. Il va facilement vers les autres. 3 2 1 0
21 Il s’entend bien avec les autres 11 s’entend bien avec les autres 3 2 1 0
enfants. enfants.
22 Il's’entend bien avec ses fréres et 11 s’entend bien avec ses fréres et 3 2 1 0
sgeurs. Soeurs.
23 1l s’entend bien avec ses parents. 11 s’entend bien avec ses parents. 3 2 1 0
24 Ilaime aller a la creche / chez sa 1l aime aller & I’école. 3 2 1 0
nounou.
25 ngnd il pleure, on_comprend Quand qu_elque chose ne va pas, il 3 2 1 0
facilement pourguoi. peut expliquer pourquoi.
26 Il vous sourit et rit facilement avec Il vous sourit et rit facilement avec 3 2 1 0
Vous. vous.
27  Ilestdifficile de capter son Il est difficile de capter son 0 1 2 3
attention. attention.
28 ll'vous sollicite quand il a besoin de 1l vous sollicite quand il a besoin de 3 2 1 0
quelque chose. quelque chose.
29 |l est dans sa bulle. Il est dans sa bulle. 0 1 2 3
30 Ils’intégre bien dans les activités de Il s’intégre bien dans les activités de 3 2 1 0
groupe. groupe.
ACQUISITIONS ET DEVELOPPEMENT Touta Plutdt Plutdt Touta
fait faux faux vrai fait vrai
31 parle bien pour son age. Il parle bien. 3 2 1 0
32 11 comprend bien ce qu’on lui dit. 1l comprend bien ce qu’on lui dit. 3 2 1 0
33 Jlaime jouer. 11 aime jouer. 3 2 1 0
34 || est ouvert, curieux. Il aime apprendre de nouvelles 3 2 1 0
choses. .
35 3 1 0

Il est propre la journée.

Il est propre la journée.

70



36 || est propre la nuit. I est propre la nuit. 3 2 1 0
37 11 aime faire des activités avec vous. Il aime faire des activités avec vous. 3 2 1 0
38 Il'aime apprendre de nouvelles Il aime apprendre de nouvelles 3 2 1 0
choses. choses.
39 La marche est acquise. La marche est acquise. 3 2 1 0
40 1l s’habille seul. 3 2 1 0
PARENTALITE T_out a Plut6t Plutgt T_out a
fait faux faux vrai fait vrai
41 Vous étes plus facilement inquiet Vous étes plus facilement inquiet 0 1 2 3
pour lui que pour ses fréres et sceurs.  pour lui que pour ses fréres et sceurs.
42 1 vous fatigue. 1l vous fatigue. 0 1 2 3
43 || accapare toute votre attention. 1l accapare toute votre attention. 0 1 2 3
Depuis la naissance de votre enfant,  Depuis la naissance de votre enfant,
44 |es tensions familiales ont les tensions familiales ont 0 1 2 3
augmentg. augments.
Vous n’avez plus le temps de faire Vous n’avez plus le temps de faire
45  certaines choses que vous faisiez certaines choses que vous faisiez 0 1 2 3
avant, comme des activités sociales avant, comme des activités sociales
ou récréatives. ou récréatives.
46 vous vous sentez stressé, anxieux. Vous vous sentez stressé, anxieux. 0 1 2 3
47 Vousvous étes éloigné de votre Vous vous étes éloigné de votre 0 1 2 3
famille et de vos amis. famille et de vos amis.
48 Vous avez moins de temps pour Vous avez moins de temps pour 0 1 2 3
vous occuper de vos autres enfants. vous occuper de vos autres enfants.
Les adaptations et les soins liés a la Les adaptations et les soins liés a la
49 pathologie de votre enfant vous pathologie de votre enfant vous 0 1 2 3
prennent beaucoup de temps et prennent beaucoup de temps et
d’énergie. d’énergie.
50 Vousavez di arréter de travailler Vous avez d arréter de travailler 0 1 2 3

pour vous occuper de votre enfant.

pour vous occuper de votre enfant.

Annexe 3 : Tableau récapitulatif des scores obtenus au questionnaire de qualité de vie (/100).

Niveau d’études** Scores de qualité de vie (/100)***

Age” Sexe Pére Mére Domaine 1 Domaine 2 Domaine 3 Domaine 4 ~ Domaine 5 Total
Casn°1 5 M 2 3 71 55 48 63 82 63
Casn° 4 4 F 2 2 88 78 66 83 57 74
Casn°6 3 M 2 1 96 94 100 78 90 92
Casn°7 25 M 2 3 88 79 94 97 87 91
Casn°9 25 F 3 1 67 58 89 78 57 69
Casn° 11 2 M 2 2 92 88 97 89 93 92
Casn° 12 15 M 1 3 92 81 93 85 87 88
Casn° 13 1.0 M 1 1 83 80 100 79 100 88
Casn° 15 15 F 2 3 63 50 73 76 60 64
Casn° 17 1.0 M 3 3 71 60 78 76 53 67
Casn° 25 15 M 1 1 88 77 93 95 63 83

* Les Ages ont été arrondis par intervalle de 6 mois.
** 1 :inférieur au bac / 2 : entre le bac et la licence / 3 : au-dela de la licence
*** Domaine 1 : Fonctions / Domaine 2 : Comportement général / Domaine 3 : Communication et socialisation /

Domaine 4 : Acquisition et développement / Domaine 5 : Parentalité
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Annexe 4: Moyennes, minimums, maximums et écarts-types obtenus par items aux
questionnaires de qualité de vie (/3)

Item Moyenne Minimum Maximum Ecart-type Item Moyenne Minimum Maximum Ecart-type
1 2,82 2 3 0,40 26 2,82 1 3 0,60
2 2,36 3 0,81 27 2,36 0 3 0,92
3 2,55 1 3 0,69 28 2,73 2 3 0,47
4 2,36 1 3 0,67 29 2,55 0 3 0,93
5 2,09 0 3 1,04 30 2,33 1 3 0,87
6 2,45 2 3 0,52 31 2,36 0 3 1,03
7 2,36 0 3 0,92 32 2,64 1 3 0,67
8 2,82 2 3 0,40 33 2,91 2 3 0,30
9 2,64 1 3 0,67 34 2,91 2 3 0,30
10 1,64 0 3 0,92 35 1,09 0 3 1,22
11 2,18 1 3 0,75 36 0,86 0 3 1,19
12 2,45 1 3 0,69 37 2,64 2 3 0,50
13 2,45 1 3 0,69 38 2,55 2 3 0,52
14 2,91 2 3 0,30 39 2,73 2 3 0,47
15 1,45 0 3 1,21 40 1,75 0 3 1,26
16 1,09 0 2 0,54 41 1,39 0 3 111
17 2,70 2 3 0,48 42 1,82 1 3 0,75
18 2,23 2 3 0,52 43 1,82 0 3 1,17
19 2,55 2 3 0,52 44 2,59 1 3 0,74

20 2,27 1 3 0,90 45 191 0 3 1,04
21 2,23 1 3 0,82 46 2,36 1 3 0,81
22 2,67 1 3 0,71 47 2,55 1 3 0,82
23 2,91 2 3 0,30 48 2,45 1 3 0,69
24 2,43 1 3 0,79 49 2,91 2 3 0,30
25 2,41 1 3 0,74 50 2,91 2 3 0,30
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Annexe 5 : Imprimé envoyé aux parents, contenant le questionnaire de qualité de vie.

QUESTIONNAIRE QUALITE DE VIE
AGENESIE CALLEUSE ISOLEE

Informations génerales

Enfant

DAt 8 NAISSANCE & oot

Scolarisation :
ClasSe & oo

Bénéficie d’aménagements :
1 AVS
] ULIS Ecole
[ Institutionnalisation.

Mode de garde :
[ Famille
(] Creche
[J Assistante maternelle

Soins mis en place :

1 Orthophonie ... séances par semaine
Kinésithérapie ~  ............. séances par semaine
Psychomotricite ... séances par semaine
Psychologie ... séances par semaine
Orthoptie .. séances par semaine
Ergothérapie ... séances par semaine

I O B o

YT 8 N W o] 1o (511 ) OSSR




Dans le cas ou ’enfant bénéficie ou a bénéficié d’une prise en charge en orthophonie

Nom de I’OrthOphONISIE & ...oivviiiiiiiiiiieiiie e

Lieu de rééducation :
(] Cabinet libéral
[J Structure de soins

Motif de la prise en charge :
1 Trouble du langage oral
Trouble de la communication et de la pragmatique
Trouble du spectre de 1’autisme
Trouble de I’oralité, difficultés alimentaires
Trouble de la déglutition
Trouble de la fluence, bégaiement
AULTE (PIECISEI) . .evveeieieeeie ettt bbbttt

N O O O B

Mere

Date & NAISSANCE © ...ueiieiiitiiiesie ettt bbbttt b et sb b
Niveau scolaire 1e plUS BIEVE : ..o
Activité professionnelle ...

ANTECAARNTS MBUICAUX & oottt et e ettt e e e e et e e ettt e e e e e e e e e e eeeeeeeeeeeeeereeeeaees

Pere

Date & NAISSANCE © ..oovveieieitieiesiieiee ettt sttt s e st et e sbesbesbesreereas
Niveau scolaire [e pluS EIEVE : ........cooiieecee e
ACLIVItE ProfesSiONNEllE & ......ccoi e

ANTECEARNES MEBAICAUX & oottt e e e e e e e ettt e e e e e e e e e eaaeens
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Fratrie

Prénoms

Date de naissance

Antécédents médicaux
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Questionnaire

Qualité de vie et développement de I’enfant

Tout a
fait faux

Plutot
faux

Plutbt
vrai

Tout a
fait vrai

Non

concerné

Il a souvent mal quelque part.

Il pleure beaucoup.

11 s’adapte facilement.

Il est capricieux.

Il comprend bien ce qu’on lui dit.

Il est propre la journée.

Il est joyeux.

Il est turbulent.

Il est sage.

Il vous sollicite quand il a besoin
de quelque chose.

La marche est acquise.

Il aime faire des activités avec
VOous.

Il est éveillé.
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Tout a
fait faux

Plutot
faux

Plutot
vrai

Tout a
fait vrai

Non

concerné

Il se réveille pendant la nuit.

Il mange peu.

Il est ouvert, curieux.

Il parle bien pour son &ge.

Il aime jouer.

Il est sélectif sur le plan
alimentaire.

Il est difficile de le mettre au lit.

Il a du mal a se détacher de vous.

I vous sourit et rit facilement
avec vous.

Il va facilement vers les autres.

Il se plaint souvent.

11 s’entend bien avec les autres
enfants.

Les repas sont source de conflit.

Il est dans sa bulle.

Il est souvent malade.

Il aime apprendre de nouvelles
choses.
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Tout a Plut6t Plutot Tout a Non
fait faux faux vrai fait vrai | concerné
Quand il pleure, on comprend
facilement pourquaoi.
Il est nerveux.
Il s’entend bien avec ses fréres et
saeurs.
Il est souvent fatigué.
Il est propre la nuit.
Il s’intégre bien dans les activités
de groupe.
Il s’entend bien avec ses parents.
Il est agréable, facile a vivre.
Il est difficile de capter son
attention.
Il aime aller a la créche, chez sa
nounou.
Parentalité
Touta Plutot Plutot Touta Non
fait faux faux vrai fait vrai | concerné

Depuis la naissance de votre
enfant, les tensions familiales ont
augmenté.

Il vous fatigue.
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Tout a
fait faux

Plutot
faux

Plutot
vrai

Tout a
fait vrai

Non

concerné

Il accapare toute votre attention.

Vous étes plus facilement inquiet
pour lui que pour ses fréres et
Sceurs.

Vous n’avez plus le temps de
faire certaines choses que vous
faisiez avant, comme des
activités sociales ou récréatives.

\V/ous vous sentez stressé,
anxieux.

Vous vous étes éloigné de votre
famille et de vos amis.

Vous avez moins de temps pour
Vous occuper de vos autres
enfants.

Les adaptations et les soins liés a
la pathologie de votre enfant
vous prennent beaucoup de
temps et d’énergie.

Vous avez di arréter de travailler
pour vous occuper de votre
enfant.

La version du guestionnaire présentée ici est celle destinée aux enfants agés de moins de 3 ans.

La version adaptée aux enfants plus agés est légérement différente sur certaines questions

(cf. Annexe 2).
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Annexe 6 : Notice explicative de 1’étude.

Objet : Participation a une étude sur les agénésies du corps calleux

Madame, Monsieur,

Je suis actuellement en 5° et derniére année d’Orthophonie a 1’Université de Bordeaux. Je réalise mon
mémoire de fin d’études sur les agénésies isolées du corps calleux, sous la direction du Dr Jean-Michel

Pedespan, neuropédiatre au CHU de Bordeaux, et de Mme Elisabeth Longere-Trollet, orthophoniste.

L’objectif de cette étude est de recueillir des données sur le développement cognitif et la qualité de vie
de jeunes enfants dont 1’agénésie calleuse a été diagnostiquée pendant la grossesse.

Le recrutement des enfants est réalisé par I’intermédiaire des Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic
Prénatal (CPDPN) de la Maison de Santé Protestante de Bagatelle (Talence) et du CHU Pellegrin
(Bordeaux).

Je me permets de vous contacter parce que votre enfant répond aux critéres retenus pour I’étude. Je vous
propose d’y participer. Pour cela, il vous suffit de compléter les deux imprimés ci-joints :

-« Questionnaire de qualité de vie »,

-« Formulaire de consentement »,

et de me les renvoyer par courrier, a 1’aide de 1’enveloppe timbrée fournie.

Dans le cas ou votre enfant bénéficie d’un suivi en orthophonie, son orthophoniste pourra é&tre
contacté(e) afin de connaitre plus précisément les troubles ayant justifié une prise en charge.

Les données recueillies resteront strictement confidentielles et anonymes.

Une synthése des résultats pourra vous étre communiguée si vous le souhaitez.

Je me tiens a votre disposition pour toute information complémentaire.

Je vous remercie par avance de I’attention que vous vous voudrez bien porter a mon projet.

Je vous prie d’agréer, Madame, Monsieur, mes salutations distinguées.

Elise RICHARD
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Annexe 7 : Formulaire de consentement de participation a 1’étude.

Formulaire de consentement

Je soussigné(e), , responsable légal(e) / parent de

I’enfant

[1 Accepte de participer au mémoire de fin d’étude de Mme Elise Richard portant sur le
développement cognitif et la qualité de vie des jeunes enfants présentant une agénésie isolée du
corps calleux, sous la codirection du Dr Jean-Michel Pedespan, neuropédiatre, et de Mme
Longére-Trollet, orthophoniste.

[1  Autorise Mme Elise Richard a prendre contact avec 1’orthophoniste assurant le suivi de mon
enfant afin d’échanger sur ses difficultés.

(1 Autorise Mme Elise Richard a utiliser les données anonymeées recueillies via des questionnaires.

J’ai lu la notice d’informations précisant le déroulement de I’é¢tude. Je comprends que :

- Jesuis libre de refuser de participer a cette étude.

- Sije décide d’y participer, je peux a tout moment me rétracter sans en préciser la raison.

- Les données recueillies sont strictement confidentielles et anonymes.

- Ma participation ne fera I’objet d’aucune rétribution financiére.

- Une synthése des résultats pourra m’étre communiquée si j’en fais la demande.

- Je peux a tout moment demander des informations complémentaires a Mme Elise Richard.

Fait a ,le

Signature
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