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Des simples difficultés scolaires à un trouble des apprentissages 
un continuum
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Facteurs de haut risque de TND

• Frère ou soeur ou parent de 1er degré ayant un tnd

• Exposition prénatale à un toxique majeur du neurodéveloppement (alcool, certains antiépileptiques, etc.)

• Grande prématurité (moins de 32 semaines d’aménorrhée)

• Poids de naissance inférieur à 1 500 g

• Encéphalopathies aiguës néonatales (incluant convulsions)

• Anomalies cérébrales de pronostic incertain (ventriculomégalie, agénésie du corps calleux, etc.)

• Microcéphalie (PC < -2 ds, congénitale ou secondaire)

• Infections congénitales ou néonatales (cmv, toxoplasmose, rubéole, méningites/ encéphalites, etc.)

• Syndromes génétiques pouvant affecter le neurodéveloppement

• Cardiopathies congénitales complexes opérées

• Chirurgie majeure (cerveau, abdomen, thorax)

• Ictère néonatal sévère, y compris à terme (bilirubine >400 µmol/l)
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Les quatre types de diagnostics
positif, catégoriel, fonctionnel, étiologique
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Étiologies, facteurs neurobiologiques, réseaux neuronaux altérés dans les TND
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Prévalence estimée des TND
Patrick Berquin, chu Amiens

Des symptômes fréquents dus à des maladies rares



Surdités Génétiques avec Troubles Neurodéveloppementaux



Syndromes associant Surdité et DI/TSA

Syndrome CHARGE 

• C = Colobome , Microphtalmie

• H = Malformations Cardiaques diverses

• A = Atrésie des choanes

• R = Retard statural, Retard Moteur, 
Retard Mental, Malformations 
Cérébrales, Anosmie (Bulbes Olfactifs), 
Dysfonctionnement TC

• G = Anomalies Génitales (garçon +++)

• E = Malformation du pavillon de l’oreille; 
Surdité percep, trans, mixte; Paralysie 
Faciale, Absence de canaux semi-
circulaires (Retard Moteur), 90%

• Dysmorphie, Fente labio-palatine 20-30%

• Malformations Membres, Trachée-
œsophage, Reins

CHD7

Syndrome de Guion Almeida

• Hypoplasie Malaire; Micrognatie; 
Fente Vélaire

• Microtie ou pavillons anormaux uni 
ou bilat, Enchondromes, Atrésie 
CAE

• Surdité Tr, Mixte ou Perception

• Atrésie Choanale et Oesophage

• Dysmorphie

• Microcéphalie -2 à –6 DS

• DI légère à Sévère

• Retard Marche, An CSC

• Malformations Cardiaques, Rénales, 
OGE, Vertébrales

EFTUD2

Alpha-mannosidose

• Macrocephalie
• Traits faciaux « grossiers »
• Surdité de perception précoce
• Signes NeuroDev progressifs:
- DI
- Retard langage; Retard Moteur
- Regression
- TSA
- Anomalies Cérébrales IRM
• Dystrophie rétinienne progressive
• Macroglossie
• Hypertrophies Gingivales
• Hépatosplenomégalie progressive
• Dysostose Squelettique 

progressive
• Anomalies Cutanées
• Infections Récurrentes
• Pronostic Vital

MAN2B1



• Surdité profonde 
congénitale bilatérale 

• Absence des CSC Lat

• Retard Moteur

• (R)-E

• Bi-Implantation 
précoce

• Ecole Spécialisée: LSF + 
1000 mots à 16 ans

• Variation CHD7 de 
novo 



• Surdité congénitale mixte 
moyenne-sévère; Diag et Ap
précoces

• Enchondromes

• Dysplasie des pavillons

• Malformations OM/OI

• Retard langage

• Difficultés d’apprentissage 
sans DI

• PC Normal

• Variation EFTUD2 de novo 



8 ans
Surdité Mixte Moyenne Progressive Bilatérale
OSM récidivantes
Retard Moteur
Retard Langage

Pas de Traitement 
CAP

7 ans
Marche 19 mois
Surdité perception Moyenne Progressive bilatérale 
Retard langage et parole
OSM récidivantes

Traité
Fractures Os
Bac Pro



Tbl complexe du langage
et Surdité 

Syndrome KBG

Del 18q



• Marche : 19 mois
• Ectopie testiculaire G
• Retard langage; GS Mat/CP sans difficultés; 
• CE1 8ans; Uliss demandée
• Cophose droite, Dg 2 ans ½
• IRM cérbrale et OI nle
• Ep Vestibulaire nles
• Taille/PC/pds moy
• Hirstutisme/hypoplasie thénard/syndactyliess
• ANKRD11: p.Arg1462Lysfs°92 de novo

Syndrome KBG



• Marche 18 mois

• Dysphasie; QI P: 92, V: 58

• S Bilat Tr moyenne Dg 18 mois

• Scolarisation milieu spéc Surdité

• Fistule pré-hélicéenne droite (frère idem)

• Brachydactylie

• CIV péri-membraneuse 

• Taille -2/-3 (père 1m66, mère 1m59)

• Epilepsie 16 ans

• ANKRD11: c.6836_6837del



• Marche 13 mois

• Retard langage, CP: QIP=71/QIV=66

• Epilepsie 3 ans

• 5 ans : S unilat percep sèvère en pente de ski G + 
perforation tympanique dte

• 13 ans: S percep bilat asym: légère/profonde

• Scan rochers: DAV G, CIA dilatés 

• 19 ans

• CAP plomberie, Tbls compulsifs; 1m68

• ANKRD11: del 118kb



• Marche 15 mois 

• 14 ans 3 ème

• S percep Légère bilat sur Freq graves Dg 15 ans

• Acouphènes

• IRM cérébrale/OI: agénésie des bulbes olfactifs

• Coccygodynie, Fusion interphalangienne 5 bilat

• Taille -1DS 

• Tbl psychiatriques et de la Relation à partir de l’adolescence

• ANKRD11: c.3150del



Délétion 18q

• S Transmission ou Mixte

• Sténoses Serrées des CAE

• Retard Moteur

• Diff Apprentissages ou DI Légère-Moyenne surtout sur Langage

• Retard Croissance

• Malformations Cardiaques

• Tbl Psychiatriques Ado-Adulte

• TSHZ1: uniquement S Transmission par Sténoses Serrées des CAE



Avancées et Problèmes



Examens génétiques: 
Outils du diagnostic



Etude diagnostique du génome 

• Surdités syndromiques
• Surdités Malformatives
• Surdités < 15 ans bilatérales Moyennes-Profondes Panel Normal



Avancées Diagnostiques

• Un malade plusieurs pathologies
• Pathologie nouvellement décrite
• Mécanisme génomique complexe



Pathologique ? Bénin ?



Données Incidentes

• Facteurs de prédisposition
• Hétérozygotie

• Pour quelles pathologies ?
• Pour quelle fréquence en population ?
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▪ Surdité et troubles visuels 

▪ Surdité et déficience intellectuelle ; 
Surdité et troubles du spectre 
autistique

▪ Troubles du traitement auditif ; 
Surdités et atteintes vestibulaires ; 
Surdité et troubles neurovisuels ; 
Surdité et troubles de l'attention



Évaluation fonctionnelle : une approche 
multidimensionnelle


