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La creation du site

> Constat initial

> Loi du 11 février 2005 Creation du site
Integrascol.fr
> Initiative du Dr Postel-

V|nay (Service Genetigue Medicale — avec SOUtien miniStéreS

Hopital Neckery €N lieN avec Education Nationale,

"'INSHEA Enseignement Supérieur
Sante
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e site www.Integrascol.fr

medicale
> Portail d’information
pedagogigue

> Pour ameéliorer la scolarisation des enfants
malades ou atteints de handicap
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Les objectifs / les moyens

> Informer et sensibiliser les personnels
concernes

> En apportant des informations medicales
validéees sur la maladie/le handicap et

SEes consequences possibles sur la
scolarité
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Les objectifs / les moyens

> En proposant des pistes pour mettre en
place de demarches pedagogiques
adaptees aux besoins de ces enfants

> En mutualisant les connaissances des
equipes soignantes, des enseignants et
des assoclations de malades.
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e contenu du site

> Thématigues maladie-handicap /
Thématiques transversales/
'emoignages

> Informations ciblees sur age scolaire
> Termes adaptes

> Informations validées scientifiguement

WWW.INtegrascol.fr



Contenu d'une thematique maladie
ou handicap

> Aspects medicaux
> Aspects pedagogiques

> Renseignements complementaires
» Coordonnees des associations de malades
» Liens vers dautres sources d’informations
» Documents complementaires
» Temoignages

WWW.INtegrascol.fr
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mise en garde

¥ Le Conzeil de
l‘ardre des rmédecins
rappelle que
l'information sur la
nature de la maladis
dont souffre I'enfant
reste 4 la seula
dizcrétion des parents
et de I'enfant, Aucune
pression ne peut
s'exarcer sur eux 3 ce
sujet,

Sl ezt important que
I'enzeignant puizse
connaltre et
cormnprendre les
conséquences de |a
rnaladie ou du
handicap =sur les
apprentizzagesz, cela
ne passe pas
forcément pas
'exposé du
diagrnostic en tant
que tel,

¥ Cette information
doit ébre adaptée par
chacun, dans le
respect de I'individu
en partculier, enfant
et adulte, et prendre
en compte la
variabilité d'une
rmarne maladie ou
handicap =elon
chagque enfant,

¥ La consultation
d'infarrmations sur un
site web n'exanére
perzonne de ses
responzahilités

Aspects medicaux
George

mise & jour  le 02 0& 2010

Microdélétion 22qll o
eorge

Qu'est-ce que syndrome de
DiGearge / le syndrorme Yelo-
Cardio-Facial / syndrome de
ricrodélétion 22911

Consequences sur la wie scolaife
Quand faire attention ¥

Cormrment améliorer la wie

Pourguai 7 scolaire de ces enfants ?

- 1 -
Quels syrmptimes et quelles L avenir
Cconséquences 7

Quelques chiffres

Traiterment

OJu'est-ce que syndrome de I. 20LGe le

syndrome VYelo-Cardio-Facial / syndrome de
microdélétion 22q11

Le syndrome de CiSeorge a été décrit pour la premigre fois en 1965 3
Philadelphie. Il associe une malformation cardiaque, une
anomalie du palais, une mauwvaise régulation du taux de
calcium dans le sang, des perturbations du systéme
immunitaire et des difficultés d"apprentissage. Par aillleurs, vers
la fin des années 1970, une association de signes presque similaire,
rmais moins sévere a été appelée « syndrome Yelo-Cardio-Facial =
Far |la suite, les découvertes en génétique ant permis de moaontrer que
ces deux syndromes représentent en fait les différentes facettes d'une
méme affection génétique, qui touche le chromosame 22, et ils ont
donc été regroupés sous le terme de microdélétion 22911,

imprimer@ enl.lu:-l,'erla

drorme de L

voir aussi

autres aspects

D>

Cardiopathies
congénitales [Les) ou
I'enfant atteint d"une
malformation du cosur

aspects pédagogigues

pas de docurment

associations

Génération 22

Site francais des
patients porteurs du
syndrorme de Di
Gearge,

liens

La délétion 22q11
Edité par Orphanet, un
serveur d'infarmmation
sur les mmaladies rares,
ce docurnent desting 3
tous publics détaille
les manifestations
cliniques, les bases
génétiques et les
principes de la prise
en charge de la
roicrodeélétion 22911

Centres de référence
« Anomalies du
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Site frangais des patients porteurs du syndrome de D Seorge.
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Téléphone Fax
01.43.02.32.80

Adresse électronique, site Web

family-declercg@orange.fr
www.generation2Z.asso.frf

T

imprimer@ enuuyer@

accesszibilitd | mentions l&égales | @ Intégrascol




que tel.

¥ Cette information
doit étre adaptée par
chacun, dans le
respect de l'individu
en particulier, enfant
et adulte, et prendre
en cornpte la
varabilité d'une
rmarne raladie ou
handicap selon
chaque enfant,

¥ La consultation
d'inforrnations sur un
site web n'exonére
petsonne de ses
rezponsabilités
profezzionnelles,
civiles et pénales. Les
persaonnes qui
s'inspireront des
eéléments publigés =sur
le zite Intégrascal
dans leur action
profeszziannelle le
feront sous leur seule
rezponsabilité, carils
dizsposent de tous les
pararnétras
spécifiques d'une
situation particuligre
pour prendre leurs
décizions, ce qui ne
peut &tre le cas des
rédacteurs des fiches,
qui sont évidermment
dans l'irmpozsibilité
de les apprécier /s
abstrache,

syndrome Velo-Cardio-Facial /7 syndrome de
microdélétion 22q11

Le syndrome de DiGearge a été décrit pour la premiére fois en 1965 3 .

FPhiladelphie, Il assacie une malformation cardiaque, une
anomalie du palais, une mauvaise régulation du taux de
calcium dans le sang, des perturbations du systéme
immunitaire et des difficultés d° apprentissage. Par allleurs, vers
la fin des années 1970, une association de signes presque 5|rn||.5||r'n3J
rnals moins sévére a été appelée « syndrome VYelo-Cardio-Facial »,
Far la suite, les découvertes en génétique ont permis de montrer que
ces deux syndromes représentent en fait les différentes facettes d'une
rméme affection génétique, qui touche le chromosome 22, et ils ont
donc &té regroupés sous le terme de microdélétion 22q11.,

Pourquoi ?

Le sr_.rndr-:urne de DiGeorge et le syndrome WCF résultent d'un
mecanisme genethue ||:Ient|-:|ue la perte {(délétion) d'un petit
fragment sur une région précise du chromosome 22, d'od le terme de
ricrodélétion 22911, L'anomalie ne concerne qu'un des deux
chromosomes 22 de la personne. Le segment de chromosome
manguant porte des génes qui interviennent dans |le développement du
coeur, du cervead, du thymus -une structure importante pour les
défenses immunitaires-, et d'une glande appelée parathyroide qui
réqgule le taux de calcium dans le sang.

Cependant, il est important de souligner que les conséquences de
cette anomalie génétique sont trés variables. Certaines
personnes avec une microdélétion 22911 n'ont gquasiment aucun
symptdme et le diagnostic est parfois méme porté a posterior chez un
adulte bien portant, suite 4 la survenue d'un autre cas plus typigue
dans la famille.

Une personne atteinte de microdélétion 22q11 risque en effet de
transmettre le chromosome 22 = altéré = 4 ses enfants ; le risque de
transmission est de 50% 4 chagque grossesse, Une personne avec peud
de signes cliniques peut avoir un enfant atteint d'une forme plus
severe et inversement, L'anomalie du chromosome 22 peut aussi
apparaitre de nowvo (c'est & dire étre accidentelle, donc non présente
chez les 2 parents),

liens

La délétion 22q11
Edité par Orphanet, un
serveur d'information
sur lez maladias rares,
ce docurnent desting 3
tous publices dataille
lez rmanifestations
clinigues, lez bazes
génétiques et les
principes de |la prize
en charge de la
rmicrodélétion 22911

Centres de référence
<+ Anomalies du
développement et
syndromes
malformatifs »
Leurs rnissions
d'expetrtize ot de prize
en charge concernent
notamrment les
enfants porteurs de
rmicrodélétion 22911,

FESSOUNCES
documentaires

Les troubles cognitifs
et psychologiques
chez I'enfant atteint
d'une microdélétion
22q11.2

Ce docurment concerne
les difficultés
d'apprentiszage desz
enfants porteurs d'une
rnicrodé&létion 22911,
et apporte des
Zlérments concrats
pour ameéliorer leur
ptizse en charge, Il 2
&té rédigé par le Pr
Ann Swillen,
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La maladie

Qu'est-ce que la délétion 22q11 7

La d&létion 22q711 (ou micodéEtion 22q11) ek une affecHon due & la perte dun petit
fragment du chromosome Z2. Elle se manifeste par diverses anomaliss qui ne sont poe
toutes présertes chez une méme personne: Les plus fréquentes sont des malformations
du oear, une fente du palais, des diffiutkés dapprentissage. Dans la plupart des cas, les
traits du visage pevent &tre reconnus par un spédaliste. C= syndrome peut s'accompagner
dinfections récumertes dans La petite enfance

Musieirs appellatiors historiques ont &b regroupées sous cetbe d&nomination 1 syndrome
ou séquence de 0§ Geomge, syndrome wio- cardio-facial (VCF), syndrome de Shprintzen ou
encore anomalies conotroncales et de la face: Lappellation CATCHZZ {pour Cemafec-dknemes!
foe-Thymus-(left polete- Mypocokemio) a &£ abandonnée

Combien de persennes sont atteintes 1

La pré&valence {nombre de o= dans une population donnée & un moment donng] est de 1
sur 4 000 & 1 sur & 000 personnes.

Qui peut &n &tre atteint ¥ Est-elle présente partout em
Framce et dans le monde 7

Laffection est présete dés la naissance mais parfois l=s mamifestations ne sont reconmues
que dans Uenfanoe wrire 3 L'age adutte. Elle touche indifféremment ke ganpons et les flles
quelle que spit leur origine gEographique.

Quelles sont les causes de ce syndrome 7

La d&&tion 22911 est une affection chromosomique due 3 La perte [délEtion) dun tout pe
tit frAagment: {l= s=gment 11) sihue dans Le bras long, (bras q)) du chromesome 22, On utilie
parfuis |z terme de microdélébion pour insister sur la petibesse du fragment manquant.

La gélétion 2211
Encyclopiafie Orphanst Grand Pubbc Misliedimn Barm Jnfa Sarvicm 0 BL% 22 18 20

FMdeic YA . Ny iy Pty Pl it 2911 -FFUA L2801 ooy | Didcembre 2006




que tel.

¥ Cette information
doit étre adaptée par
chacun, dans le
respect de l'individu
en particulier, enfant
et adulte, et prendre
en cornpte la
varabilité d'une
rmarne raladie ou
handicap selon
chaque enfant,

¥ La consultation
d'inforrnations sur un
site web n'exonére
petsonne de ses
rezponsabilités
profezzionnelles,
civiles et pénales. Les
persaonnes qui
s'inspireront des
eéléments publigés =sur
le zite Intégrascal
dans leur action
profeszziannelle le
feront sous leur seule
rezponsabilité, carils
dizsposent de tous les
pararnétras
spécifiques d'une
situation particuligre
pour prendre leurs
décizions, ce qui ne
peut &tre le cas des
rédacteurs des fiches,
qui sont évidermment
dans l'irmpozsibilité
de les apprécier /s
abstrache,

syndrome Velo-Cardio-Facial /7 syndrome de

microdélétion 22q11

liens

Le syndrome de DiGearge a été décrit pour la premiére fois en 1965 4
FPhiladelphie, Il assacie une malformation cardiaque, une
anomalie du palais, une mauvaise régulation du taux de
calcium dans le sang, des perturbations du systéme
immunitaire et des difficultés d° apprentissage. Par allleurs, vers
la fin des années 1970, une association de signes presque 5|rn||.5||r'n3J
rnals moins sévére a été appelée « syndrome VYelo-Cardio-Facial »,
Far la suite, les découvertes en génétique ont permis de montrer que
ces deux syndromes représentent en fait les différentes facettes d'une
rméme affection génétique, qui touche le chromosome 22, et ils ont
donc &té regroupés sous le terme de microdélétion 22q11.,

—

Pourquoi ?

Le sr_.rndr-:urne de DiGeorge et le syndrome WCF résultent d'un
mecanisme genethue ||:Ient|-:|ue la perte {(délétion) d'un petit
fragment sur une région précise du chromosome 22, d'od le terme de
ricrodélétion 22911, L'anomalie ne concerne qu'un des deux
chromosomes 22 de la personne. Le segment de chromosome
manguant porte des génes qui interviennent dans |le développement du
coeur, du cervead, du thymus -une structure importante pour les

La délétion 22q11
Edité par Orphanet, un
serveur d'information
sur lez maladias rares,
ce docurnent desting 3
tous publices dataille
lez rmanifestations
clinigues, lez bazes
génétiques et les
principes de |la prize
en charge de la
rmicrodélétion 22911

Centres de référence
<+ Anomalies du
développement et
syndromes
malformatifs »
Leurs rnissions
d'expetrtize ot de prize
en charge concernent
notamrment les
enfants porteurs de
rmicrodélétion 22911,

défenses immunitaires-, et d'une glande appelée parathyroide qui

réqgule le taux de calcium dans le sang.

FESSOUNCES
documentaires

Cependant, il est important de souligner que les conséquences de
cette anomalie génétique sont trés variables. Certaines

personnes avec une microdélétion 22911 n'ont quasiment aucurﬁ
symptdme et le diagnostic est parfois méme porté a posterior chez un

adulte bien portant, suite 4 la survenue d'un autre cas plus typigue
dans la famille.

Une personne atteinte de microdélétion 22q11 risque en effet de
transmettre le chromosome 22 = altéré = 4 ses enfants ; le risque de
transmission est de 50% 4 chagque grossesse, Une personne avec peud
de signes cliniques peut avoir un enfant atteint d'une forme plus
severe et inversement, L'anomalie du chromosome 22 peut aussi
apparaitre de nowvo (c'est & dire étre accidentelle, donc non présente
chez les 2 parents),

Les troubles cognitifs
et psychologiques
chez I'enfant atteint
d'une microdélétion
22q11.2

Ce docurment concerne
les difficultés
d'apprentiszage desz
enfants porteurs d'une
rnicrodé&létion 22911,
et apporte des
Zlérments concrats
pour ameéliorer leur
ptizse en charge, Il 2
&té rédigé par le Pr
Ann Swillen,




LES TROUSLES COGHITIFS ET PEYCHOLOGKUES CHEZ L'ENFANT ATTEINT
D" UNE MICRO DELETION 22Q11.2

Prof. &nn Swillen
Cantra GilﬁHH]IJB Humalns, UZ Gasthulsbeng, Louvain
swlllanEug Kulayyen ac

Lag patlents awac la microdélétion 22q11.2 sulvl & Louvain ;
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PRESEMTATION DES RESULTATS DE L' ETUDE
1 L& profll acgnEH géndral

L=z emiarls sfsints chure micro délédion 229112 ont un
anire 70 - 75, Bmajortis das amiams 5= shuant snle E5 et

Le=s soones de 21 dt verbal =t de= performance sont souvert
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Un= falblesse d'ongarisation visuo- = L= sers durgdme

= Desdons pour malriser |25 couleurs

spatiale

Troubles d= FamenSon

L mémicks de traval

Shorages devant un prookieme Inconnu




L"'enfant porteur d'une deletion
22011 et I'ecole

> Difficultées tres variables d’'un enfant a un
autre

> Fluctuation des performances pour un
meme enfant

> Adaptations/ aménagements a discuter au
Cas par cas

WWW.INtegrascol.fr



Des difficultes pour les apprentissages

1 Deficit attentionnel, manque de
concentration

2 Troubles erganisation visuo-spatiale

3 Difficultes d'abstraction, raisonnement
ogigue

4 Lenteur, fatigabilité

5 Jroubles memoire de travail

6 Difficultés a elaborer des strategies
(fonctions executives)

WWW.INtegrascol.fr



Adaptations pedagogiques Proposees

1 Pour favoriser la concentration:
« (Cadre structure,
« |Limiter les sources de distraction,

e (Consignes courtes et repetees; decomposer
les consignes,

* Reorienter regulierement vers la tache,
 Travail en petits groupes, en binome
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Adaptations pedagogiques Proposees

2 En cas de difficultes visuo-spatiales:
o S a@appuyer sur le verbal,

o Accompagner la consigne ecrite d'une
consigne orale ;

o Utiliser un vocabulaire précis en geometrie,
verbaliser les proprietes des figures ;

o Utiliser des supports clairs et aeres ;
o Alder au reperage dans l'etablissement

WWW.INtegrascol.fr



Adaptations pedagogiques Proposees

3 En cas de troubles du raisonnement:
o Privilegier le concret, materialiser
o Aider a distinguer I'important de I'accessoire
o Matériel multimodal

4 Pour la lenteur:
o [emps supplementaire, 1/3 temps
o Reduction longueur exercices demandes

WWW.INtegrascol.fr



Adaptations pedagogiques Proposees

5 S’appuyer sur les capacites de
memorisation

o Memoire auditive> memoire visuelle
o Repetition (fluctuations des apprentissages)

WWW.INtegrascol.fr



Des difficultes pour les relations
soclales

Mangue de confiance en sol,

Timidite excessive,

Grande sensibilite, vulnerabilité
Stigmatisation (Incompetence velaire...)
Isolement

Anxiete

WWW.INtegrascol.fr



Adaptations pedagogiques Proposees

- Encouragement, reassurance

- \/aloriser I'expression orale, I'expression
artistigue (musigue, théatre, ...), les
activites non praxigues

- Anticiper les changements

WWW.INtegrascol.fr



Autres difficultes

= Absenteisme (reeducation, Infection,
opération...)

= Education Physique et Sportive

= Difficultes plus specifigues (scoliose, otite
SEreuse...)
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Comment ameliorer la scolarisation?

> Information personnel enseignant/
encadrant, dialogue regulier

> Amenagements de la scolarite
» PAI/ PPS
o Alde humaine (AVS)

o« Aménagements pour les examens (1/3
temps...)

o AMenagement plus specifigues

WWW.INtegrascol.fr



Conclusion

> Difficultes tres variables; amenagements
au cas par cas

> WWW.Integrascol.fr: source d’information
pour sensibiliser I'enseignant et I'aider a
construire une demarche pedagogigue
adaptee
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