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Merci à la Fondation Costa de Beauregard qui a offert cette traduction.

La Fondation  Albert Costa de Beauregard a été créée pour venir en aide d'une part, aux enfants atteints d'une affection génétique  rare, la délétion 22 q13, ainsi que, plus généralement, à ceux qui souffrent de Troubles envahissants du développement (TED) et, d'autre part, à leurs familles.

Elle s'efforce de soutenir la création ou le développement de projets présentés par des chercheurs, des institutions spécialisées ou des familles elles-mêmes.

Merci à Me Geneviève Mattei, pour la validation de cette traduction.
Enfin, merci à Unique pour l’autorisation de publication sur le site.

Attention ! Ce document nous paraît plutôt pessimiste pour tout ce qui concerne l’évolution des enfants. Il faut bien sûr garder en tête que chaque enfant a sa propre évolution personnelle, que cette étude porte uniquement sur les membres de Unique et que la science n’a encore que peu de recul par rapport à l’évolution des enfants stimulés par des méthodes mieux adaptées.
Syndrome de Phelan-McDermid : délétion 22q13 

Qu’est-ce que la délétion 22q13 ? 

Les personnes atteintes du syndrome de la délétion 22q13 ont perdu du matériel génétique de l’extrémité du bras long de l’un de leurs deux chromosomes 22. 

Des études menées sur le long terme concernant plus de 200 personnes ont conduit aujourd’hui à une description claire de ce trouble, permettant de dire aux familles ce à quoi elles peuvent s’attendre. 

Toutefois, la personnalité de l'enfant et d’autres gènes influencent très certainement l’évolution. 

Premiers signes

Chez les bébés, les premiers signes sont généralement un manque de tonus marqué (faible tonus musculaire, hypotonie) et des difficultés d’alimentation. L’absence de “conversations de bébé” ou de gazouillis et un retard d’apprentissage du bébé pour se retourner, s‘asseoir ou ramper augmentent l’inquiétude.

Les médecins peuvent ne pas envisager une anomalie chromosomique, car le taux de croissance des bébés est généralement bon, et les signes faciaux sont discrets. 

Les enfants peuvent par conséquent être diagnostiqués de façon tardive : une enquête menée auprès des membres de Unique a montré que les enfants étaient diagnostiqués en moyenne à l’âge de 21 mois (le plus jeune à une semaine ; le plus âgé à quatre ans). Avant que le diagnostic correct ne soit posé, bon nombre d’autres pathologies ont été envisagées.  

Signes caractéristiques de la délétion 22q13 
(q indique le bras long du chromosome 22, et p le bras court)

Quasiment toute personne présentant une délétion 22q13 typique présente les signes cliniques suivants : 

• Retard de développement qui affecte à la fois la capacité d’apprentissage et le développement physique (moteur) 

• Retard d’acquisition du langage ou absence de langage

• Baisse ou absence de tonus musculaire chez le nouveau-né 

• Croissance normale ou quelque peu rapide

• Visage d’aspect inhabituel. Ceci est généralement discret, plus évident pour un médecin que pour un parent. 

Le point de cassure typique se situe au niveau 22q13.31. Quelques personnes ont un point de cassure plus proche de l’extrémité du chromosome 22 (aussi appelée télomère). Ces personnes sont généralement plus légèrement affectées par l'anomalie chromosomique. 

L’enfant aura-t-il un aspect différent ? 

Pour un parent, un bébé présentant une délétion 22q13 ressemble généralement aux autres bébés de la famille. Toutefois, les enfants ayant une délétion 22q13 partagent des similitudes faciales discrètes. 

Parmi les traits faciaux ‘typiques’, on note de grandes oreilles de forme inhabituelle, un menton pointu, une tête de forme allongée, un grand front, des paupières tombantes et /ou gonflées, de longs cils, une racine du nez large, un aplatissement de l'étage moyen de la face (plus évident lorsque le visage est vu de profil) et des joues pleines. 

Les enfants sont souvent grands et minces mais leur gabarit ne les fait pas remarquer dans une foule. 

Comment cela arrive-t-il ? 

La majorité des anomalies chromosomiques surviennent sans cause apparente (de novo) à partir d’un événement se produisant lors de la formation des cellules du sperme ou de l’ovule. Chez les enfants ayant une délétion 22q13, le chromosome affecté provient aussi souvent du père que de la mère. Il ne semble y avoir aucune différence pour l’enfant, que le chromosome porteur de la délétion provienne de l’un ou l’autre parent.  

Il existe trois groupes principaux de personnes ayant une délétion 22q13. Le nombre d’enfants étudiés restant faible à ce jour, les pourcentages sont donc approximatifs. 

Dans 60% des cas, le bras long d'un chromosome 22 s’est cassé à un endroit, et du matériel génétique de l’extrémité de ce chromosome a été perdue. 

Dans 25% des cas, le bras long (q) et le bras court (p) du chromosome 22 se sont tous deux cassés, laissant deux extrémités “collantes” qui se sont rejointes pour former un anneau. Du matériel génétique a été perdu sur les deux bras du chromosome, mais seule la perte du matériel du bras long qui est importante. 

Dans 15%  des cas, en plus d' avoir perdu du matériel génétique du bras long d' un chromosome 22, votre enfant présente du matériel génétique supplémentaire issu d’un chromosome différent. Ceci résulte d'une translocation chromosomique, dans laquelle des segments de chromosomes différents ont échangé leurs places. 

Comment les délétions 22q13 sont-elles diagnostiquées ?

Observés au microscope, les 46 chromosomes normalement trouvés dans chaque cellule sont par paires, chaque chromosome disposant d’un bras court (p) et d’un bras long (q). Chez les personnes ayant une délétion 22q13, l'un des deux chromosomes 22 est complet alors qu'il manque du matériel sur le bras long (q) de l’autre chromosome 22.

L’examen des chromosomes au microscope à fort grossissement révèle la majorité des délétions 22q13, mais la perte peut être tellement subtile qu'elle reste non décelée. L’expérience a montré que plus de 30 pour cent des personnes ont eu besoin de deux examens chromosomiques ou plus avant que la délétion ne soit découverte. Une étude en FISH (Hybridation in situ Fluorescente), technique associant analyse chromosomique classique et génétique moléculaire, est souvent nécessaire pour confirmer la délétion. Dans une étude en FISH, une sonde ADN du gène ARSA (codant pour l'enzyme ARylSulfatase A) est utilisée pour déceler la délétion 22q13 typique.

Cette sonde peut néanmoins ne pas révéler une délétion de très petite taille, dite "cryptique", proche de l’extrémité du chromosome 22. La région proche de l’extrémité (télomère) d’un chromosome est appelée la région sous-télomérique. Il existe des sondes spécifiques pour les régions sous- télomériques des différents chromosomes, et une étude en FISH utilisant ce type de sonde pour le chromosome 22 doit être effectuée pour révéler une telle délétion. 

Est-il utile de connaître le point de cassure ?

Le point de cassure le plus commun des délétions 22q13 est 22q13.31, et les caractéristiques décrites dans cette brochure sont celles d’une délétion 22q13.31. Les personnes présentant un point de cassure dans la région sous-télomérique plus proche de l’extrémité du chromosome 22 sont moins sévèrement affectées que les personnes ayant une délétion 22q13.31 typique. Leur aspect peut être normal et ils peuvent présenter, à un degré moindre mais néanmoins significatif, des troubles de l’apprentissage.

Le gène SHANK3 

Des gènes composés d’éléments chimiques (ADN – acide désoxyribonucléique) sont disposés le long des chromosomes comme les perles d’un collier. Le gène SHANK 3 (également appelé PROSAP2) est situé dans la région 22q13.3 et l’on pense actuellement qu'il est la cause la plus probable du syndrome de la délétion 22q13. Ainsi, pour un développement normal, deux copies de ce gène seraient nécessaires. 

Les personnes présentant une délétion 22q13 ont perdu le gène sur le chromosome 22 délété, ne laissant qu’une copie sur le chromosome 22 complet. Les gènes émettent un message codé qui est traduit en protéines, lesquelles à leur tour déterminent la façon dont l’organisme se développe et fonctionne. (Vous pouvez en savoir davantage sur ce processus en lisant le Petit Livre Jaune). Le gène SHANK 3 émet un message codant pour une protéine de structure qui est trouvée dans les voies de signalisation, dans le cerveau. 

La délétion 22q13 est-elle fréquente ? 
Nul ne le sait exactement. 

Il existe certainement bon nombre de personnes ayant eu un examen chromosomique “normal” par le passé, et qui présentent néanmoins cette délétion chromosomique. 

Actuellement, plus de 200 personnes sont connues avoir une délétion 22q13, et autant de garçons que de filles sont affectés.

Unique rassemble plus de 100 membres présentant soit une délétion 22q13 simple, soit un chromosome 22 en anneau, avec perte de matériel de l’extrémité du bras long. 

Diagnostic prénatal

Il est possible de diagnostiquer une délétion 22q13 en réalisant un examen chromosomique de routine sur des cellules obtenues par amniocentèse. Toutefois, cette délétion est discrète et souvent difficile à déceler. Lorsqu' une délétion 22q13 est suspectée, une étude en FISH utilisant une sonde spécifique de 22q13 doit être utilisée pour confirmer les résultats. 

Commentaire de l’illustration :

Les enfants aiment avoir quelque chose à sucer ou à mâcher. 

Certains enfants ont de grandes mains. 

La délétion 22q13 est-elle héréditaire ? 

Une étude chromosomique des deux parents répondra à cette question. Dans 85 à 90 pour cent des familles, l’étude montrera que les deux parents ont des chromosomes normaux. Dans ce cas, la délétion 22q13 est survenue de novo et la probabilité qu’elle survienne à nouveau est très faible. Aucune famille ayant deux enfants atteints d’une délétion 22q13 n’a été trouvée, alors que les chromosomes des parents étaient normaux.

Dans les autres familles, un des parents présente un réarrangement de ses propres chromosomes. Il s’agit le plus souvent d’une translocation réciproque dans laquelle des segments de chromosomes différents ont échangé leurs places. Comme aucun matériel chromosomique n'est perdu ou gagné, ces parents sont généralement en bonne santé. Quelques parents présentent un réarrangement chromosomique inhabituel, comme une inversion, lorsqu’un segment de matériel chromosomique a fait un demi-tour de 180 degrés, puis s’est réinséré dans le chromosome. Ces réarrangements augmentent la probabilité d’avoir une autre grossesse ou un autre enfant affecté, et votre service de Génétique Médicale devrait vous proposer une consultation pour discuter de votre situation personnelle.  

De quelle manière le syndrome 22q13 affecte-t-il l’apprentissage ? 

Trop peu de personnes avec une délétion 22q13, et suffisamment âgées, existent pour savoir précisément jusqu’à quel point le syndrome affecte leur intellect et leur fonctionnement. Comme toujours, il existe des variations individuelles, mais chez la plupart des enfants, un trouble de l’apprentissage sera confirmé, et chez bon nombre d’entre eux sera sévère. La majorité des enfants atteints du syndrome 22q13 ont un retard développemental de modéré à profond et incluant des troubles cognitifs. Il est certain que dans un environnement d’apprentissage spécialisé, les enfants bénéficient de programmes d’intervention précoce et peuvent mieux se développer. 

Certains caractères communs ont été notés. Les compétences des enfants doivent être constamment renforcées ou elles seront oubliées. Les enfants sont aisément distraits, en particulier si une tâche leur est imposée. Un suivi individuel et un environnement entièrement structuré sont généralement utiles. Certains enfants ont été rapportés avoir des problèmes de vision 3D et il a été suggéré, quoique non confirmé, qu’ils utilisent leur vision périphérique de manière extensive.  

Chaque enfant est unique :

_G. se comporte comme un enfant de 2 ans. Il peut assortir des images, il connaît ses couleurs, peut résoudre des puzzles de 6 à 9 pièces, mais il a de plus grandes difficultés pour trier des objets en 3D : âge 6 ans. 

_C. peut se souvenir de réponses apprises et anticiper des événements connus. Il explore les formes et les objets indépendamment… il peut résoudre un problème pour récupérer un objet… Il reconnaît les personnes, les événements et les objets familiers – âge 6 ans. 

_Il lève la tête lorsque vous l’appelez par son nom et peut faire des choix de son propre chef – âge 7 ans.  

_Il a besoin d'un soutien individualisé pour entreprendre des tâches. Il a une capacité d’attention limitée et ne peut se concentrer pendant plus de 5 minutes. Il peut assortir jusqu’à 4 objets par forme ou par couleur s’il reste concentré. Il utilise l’ordinateur sur des périodes plus longues mais est très aisément distrait – âge 10 ans. 

Effets sur la communication 

Les enfants ayant une délétion 22q13, typiquement, ne parlent pas ou ont un retard de langage sévère. Leur perception, ou leur compréhension, du langage est souvent meilleure que leur expression verbale. Ceci est démontré par leur capacité à comprendre les mots et à suivre des instructions simples. 

Des études aux USA ont montré que les enfants gazouillent à un âge de bébé approprié et peuvent commencer à parler mais que beaucoup perdent cette capacité vers l’âge de 4 ans. Lorsqu’on dispose d’observations détaillées, ceci est également vrai des enfants Unique. Bien qu’une thérapie active du langage et qu’un entraînement à la communication puissent les aider à récupérer un certain vocabulaire, la communication verbale demeure sévèrement altérée. Tout progrès qu'ils réalisent au-delà de l’utilisation de mots isolés nécessite une répétition intensive et semble de courte durée. Ils bénéficient le recours à des approches alternatives de la communication, comme la langue des signes, les écrans tactiles d’ordinateur, les systèmes basés sur la voix et les systèmes d’échange d’images. Certains parents ont trouvé utiles des programmes élaborés pour des enfants ayant de profondes difficultés d’apprentissage. 

Dans ce tableau existe une variation individuelle, bien que l’expérience concernant les enfants Unique montre que la plupart présente un retard significatif : les plus éloquents sont capables de dire des mots isolés de manière spontanée et raisonnablement claire, et ceux ayant un niveau de compréhension le plus avancé sont capables de suivre des instructions simples et concrètes et de faire des choix simples. 

Les enfants peuvent communiquer leurs émotions par des pleurs ou un sourire, communiquer leurs besoins par contact oculaire, en poussant, tapotant ou tirant les adultes familiers, par des actions symboliques (telle qu’apporter un manteau lorsqu’ils souhaitent sortir), des bruits vocaux, des fredonnements et des signes. Durant les premières années, les cartes à images sont souvent plus efficaces que la langue des signes, du fait du piètre contrôle musculaire de l’enfant. 

_ " Sourit, crie et exprime son amour avec sa bouche ouverte. Lorsque d’autres personnes rient, il rit – âge 3 ans. 

_Il nous dit ce dont il a besoin en poussant, en tirant et en pleurant et est en train d’apprendre à utiliser un système d’échange d’images – âge 3 ans. 

_Le plus souvent, il gazouille, pousse et tire mais il utilise environ 8 mots clairs et est en cours d’apprentissage du Makaton – âge 4 ans. 

_Le fait de suivre un programme spécifique destiné aux enfants autistes a fait que G. commence à utiliser régulièrement environ 10 mots isolés. Avant de débuter le programme, il n’avait aucun langage mais il utilise actuellement des mots isolés pour communiquer, à la demande et parfois également spontanément. Son élocution n’est toujours pas claire et nous travaillons actuellement à élargir son amplitude et sa clarté. Sa compréhension va au-delà de sa capacité d’expression. 

Il répond aux demandes directes et concrètes et poussera notre bras vers ce qu’il souhaite.   

- âge 6 ans. "

Effets sur le développement moteur 

Une faiblesse musculaire relative (hypotonie) affectant spécifiquement la moitié supérieure du corps, un mauvais équilibre, et chez certains enfants une hyper laxité des articulations, contribueront à une mobilité tardive. Les signes précoces sont une flexibilité inhabituelle (hypotonie) du bébé et un contrôle tardif de la tête. Les enfants varient mais presque tous nécessitent précocement une physiothérapie, une ergothérapie et des exercices spécifiques pour renforcer la moitié supérieure du corps.

Alors que certains enfants progressent avec une pratique intense (la physiothérapie, l’hydrothérapie, les massages, la natation, voire une ostéopathie crânienne ont été décrits comme étant utiles) et que l’hypotonie devient moins remarquable lorsqu’ils sont mobiles, la majorité d'entre eux continuent à avoir besoin d’un soutien supplémentaire. Des attelles, des corsets et une assise adaptée aident l’enfant à se tenir droit plutôt que voûté au niveau de la taille, et des soutiens de la cheville et de la voûte plantaire (orthèses pied et cheville, orthèses supramalléolaire) font de même au niveau des chevilles. 

Votre physiothérapeute peut vous conseiller concernant des aides à la marche. Des jouets à pousser (Caddie® ou poussette) ont aidé certains enfants. 

Les bébés réalisent leurs acquisitions tardivement, mais ils finissent par les atteindre. Les études réalisées aux USA montrent un tableau où l’enfant rampe à environ 16 mois (fourchette de 7 à 36 mois) et marche à 33 mois (fourchette de 13 mois à 8 ans). L’expérience à Unique est que les enfants commencent à se retourner entre 3 et 9 mois (moyenne 6 mois) ; à s’asseoir entre 8 et 17 mois (moyenne 11 mois) ; et à marcher entre 19 et 39 mois (moyenne 25 mois). 

Bon nombre d’enfants développent des moyens alternatifs ingénieux pour se déplacer, en grenouille, sur les genoux, sur les fesses, en sautant comme un lapin, ou même en rampant de manière asymétrique en synchronisant un bras et la jambe opposée. 

Même lorsque les enfants marchent, ils gardent généralement un équilibre précaire et ont une démarche inhabituelle. Ils peuvent trébucher facilement et il est nécessaire de les protéger car souvent, ils n'ont pas le sens du danger. Bon nombre se fatiguent rapidement et au cours de leur enfance précoce ont toujours besoin d’une poussette pour sortir et même parfois à l’intérieur. Ceci est particulièrement vrai lorsqu’ils ont un problème supplémentaire tel qu’un lymphoedème (gonflement des pieds et des chevilles).  

Certains enfants progressent jusqu’à devenir pleinement actifs et mobiles, et montent les escaliers en utilisant un pied après l’autre, grimpent, nagent, ou font même de la bicyclette et du bowling à 10 quilles. Ceci peut être juste le début. Certains enfants ayant des délétions 22q13 montent à cheval, font des randonnées, campent, portent des sacs à dos et font du ski. Toutefois, ceci peut ne pas être possible pour tous. 

Problèmes médicaux 

Les enfants atteints de délétion 22q13 sont généralement en bonne santé. Leur résistance aux infections de la petite enfance ne semble pas être affectée, et chez la majorité des enfants, on n’observe pas de lésions organiques sérieuses. Toutefois, tous les enfants doivent être soumis à un dépistage soigneux, en raison du taux généralement plus élevé de problèmes chez les personnes porteuses d'une anomalie chromosomique. 

Reins et voies urinaires

Des problèmes rénaux peuvent survenir bien qu’ils soient généralement mineurs. Chez les enfants Unique, le taux est d’environ 10 pour cent et les anomalies incluent des reins dilatés et des infections fréquentes des voies urinaires. Un enfant présente un problème rénal plus complexe. 

Ce risque légèrement augmenté signifie qu’un enfant peut être adressé pour un examen des reins, une échographie rénale. Mais chez la majorité des enfants, il s’agit juste d’une précaution.  

Epilepsie

Des convulsions sont également légèrement plus fréquentes que chez les autres enfants. Les signes peuvent être évidents ou subtils. Un enfant peut simplement devenir moins réactif. Si les tests confirment une activité comitiale, des médicaments anti-épileptiques peuvent être prescrits pour tenter de protéger l’enfant de convulsions futures. 

Audition 

Les enfants typiquement ne présentent aucune perte auditive permanente, mais peuvent présenter une perte conductive persistante (due a une otite muqueuse) très fréquente chez les jeunes enfants. Des tubes de ventilation et parfois des tubes en T (tubes de ventilation utilisés à long terme, drains) sont normalement mis en place. 

Vision 

Un retard de maturité visuelle est une caractéristique d’un faible nombre d’enfants qui ne peuvent focaliser et suivre du regard tel que le font habituellement les bébés. Il est également possible que certains enfants aient un trouble de perception de la profondeur. 

Vomissements cycliques 

Certains enfants ont présenté des crises de vomissements à répétition, entraînant une déshydratation, une léthargie et des céphalées. Vous devez en discuter avec votre pédiatre. 

Lymphœdème

Un gonflement des pieds et une cellulite (infection bactérienne des tissus cutanés profonds) peuvent devenir un problème dans l’adolescence ou l’enfance moyenne. 

Autres signes caractéristiques

Ils sont inconstants et peuvent ne pas être causés par le syndrome de délétion 22q13. 

Il a été rapporté chez des enfants : des hernies inguinales (de l’aine) ; des testicules non descendus ; un petit pénis ; un gros clitoris chez le nouveau-né, une tête inhabituellement grosse ou inhabituellement petite ; des kystes arachnoïdiens. Chez certains enfants, les kystes arachnoïdiens sont associés à des épisodes de pleurs incontrôlés, de vomissements, et de céphalées sévères alors que d’autres enfants semblent ne présenter aucun symptôme lié aux kystes.

Effets sur le comportement

La majorité des enfants atteints du syndrome 22q13 sont gais et sociables. 

Ils peuvent être amicaux et affectueux. Ils se comportent comme les autres enfants et peuvent être encouragés par des récompenses ou corrigés à l’aide des méthodes que les parents utilisent avec leurs autres enfants (mise au piquet, avertissement). Inévitablement, le répertoire des parents est plus limité du fait du besoin de l’enfant d’un résultat immédiat et de sa difficulté à exprimer ses besoins. Les crises de frustration sont une caractéristique, mais pas plus que chez les autres enfants qui ne peuvent faire comprendre leurs besoins. 

Les enfants peuvent trouver des difficultés à exprimer leur affection d’une manière acceptée par les autres enfants. Une enquête menée auprès des membres de Unique montre que les enfants peuvent paraître trop affectueux (même avec des étrangers) et n’ont pas le sens de l’espace personnel des autres, ou bien passent de façon imprévisible de l’affection à l’agression. Un enfant âgé de 6 ans se sert joyeusement dans les assiettes des autres personnes dans un restaurant. Les morsures au cours du jeu sont une caractéristique chez au moins un tiers des enfants. Il ne s’agit généralement pas d’un acte agressif. Dans certains cas, ce qui semble être un baiser affectueux se transforme en morsure ; dans d’autres cas, un jeu de lutte va trop loin et l’enfant qui présente la délétion 22q13 mord l’autre enfant. Les enfants se mordent également eux-mêmes ou mâchent leurs doigts lorsqu’ils deviennent excités. 

Ils persistent dans la « période orale » plus longtemps que les autres enfants, et peuvent mâcher ou sucer les vêtements, les jouets et les meubles à l’âge de 11 ans ou 12 ans. 

Un comportement de type autistique est une caractéristique reconnue du syndrome 22q13, et dans l’expérience de Unique, environ un quart des enfants atteints du syndrome 22q13 présentent également un trouble du spectre autistique. Typiquement, les enfants jouent seuls ou traitent les autres enfants plus comme des objets que comme des compagnons de jeu. Ils ne peuvent développer des jeux symboliques, et un contact oculaire constant ou une interaction affective sont absents. Ils peuvent devenir obsessionnels. Ces signes peuvent être apparents dès l’enfance précoce mais le diagnostic peut être lent. Une famille a dû attendre que leur enfant soit âgé de 11 ans avant que le diagnostic d’un trouble du spectre autistique ne soit posé. Le diagnostic peut être utile pour que la famille ait davantage d’accès aux ressources disponibles.

Transpiration

Bon nombre d’enfants ne transpirent pas assez et tendent à avoir trop chaud. Les glandes de la transpiration n’ont pas été étudiées à la recherche d’une anomalie. 

Ongles des pieds

Les ongles peuvent être colorés, écaillés, pelés ou craquelés ou devenir incarnés facilement. Les ongles des mains peuvent également être affectés. Lorsque les enfants grandissent, leurs ongles se renforcent. 

Douleurs 

La grande majorité des enfants ont un seuil de douleur très élevé. Ils  peuvent ressentir une gêne considérable avant qu’ils ne vous fassent savoir que quelque chose ne va pas. 

Aliments et alimentation  

Les nouveau-nés ont tendance à avoir des difficultés de succion et de déglutition, en raison de la faiblesse relative de leurs muscles. Les problèmes ne sont généralement pas sévères et la majorité apprennent à boire du lait avec succès et certains ont été nourris au sein. Toutefois, les bébés plus sévèrement affectés peuvent nécessiter un soutien nutritionnel supplémentaire pour pouvoir prendre du poids.

A l’occasion, un enfant peut bénéficier de la mise en place, directement dans l’estomac, d’une sonde d’alimentation (sonde gastrique ou gastrostomie). 

Environ 30 pour cent des bébés développent un reflux gastro-œsophagien, c’est-à-dire que le lait et les aliments remontent facilement dans l’œsophage à partir de l’estomac. Le reflux peut être difficile à déceler en raison de la tolérance accrue des bébés à la douleur et à la gêne. Chez les jeunes bébés, de petites tétées, le rajout d’un élément épaississant à la formule du lait et un positionnement soigneux peuvent suffire complètement. Les méthodes consistant à leur faire prendre de plus petits repas, à éviter les aliments entraînant une irritation, à relever la tête du berceau ou du lit de l’enfant, à le faire dormir sur le côté gauche et à ne pas lui faire prendre d’aliments durant les deux ou trois heures qui précèdent le coucher peuvent toutes être utiles.  

Si le contenu acide de l’estomac entraîne le développement d’ulcères au niveau de l’œsophage, des médicaments visant à contrôler l’acidité peuvent être donnés. Si le reflux est problématique et persistant et ne peut être contrôlé d’aucune autre manière, une chirurgie peut être proposée. Typiquement, il s’agit d’une opération appelée "fondoplication". 

Chez certains jeunes enfants, l’association d’un faible tonus musculaire, d’une petite mâchoire et par conséquent d’un recouvrement incisif signifie qu’ils ne peuvent mastiquer convenablement. Tous les aliments doivent être écrasés, et ceci peut retarder le début de l’alimentation avec les doigts. 

Une fois l’âge de bébé dépassé, l’appétit ne semble pas être un problème. Au contraire, quelques enfants développent un gros appétit. Certains remplissent leur bouche, peut-être mus par une association de leur exploration orale et de leur réticence à mâcher. 

Indépendance 

Les enfants sont généralement très dépendants. Ils ne peuvent communiquer efficacement leurs besoins de base ni se charger de leur hygiène personnelle. 

Bien que bon nombre d’enfants aient des périodes de mise au pot réussie séparées par des périodes de souillure, seuls quelques-uns sont complètement propres vers la mi-enfance. Les enfants peuvent être secs la nuit, mais avoir des difficultés à signaler qu’ils ont envie durant la journée. 

Des parents suggèrent ces astuces : 

Commencer par le timing à la selle ; utiliser des couches d’entraînement Pull-ups ; utiliser des images des toilettes ou de la salle de bains pour établir une association dans l’esprit de l’enfant ; prévoir des récompenses en cas de succès. 

Les enfants coopèrent dans les tâches de la vie quotidienne mais la majorité ne peuvent coordonner ni planifier suffisamment pour se débrouiller sans beaucoup d’aide. Ce manque de capacité à communiquer et cette dépendance vis à vis des autres pour leurs soins personnels signifient qu’ils auront toujours besoin d’être soutenus dans leurs efforts pour vivre de manière indépendante. 

Ce que disent les familles …. 

A. adore les activités de plein air et la musique. 

Il peut allumer et éteindre la télé et insérer une cassette vidéo. Si nous avons bien choisi ce qu’il faut faire, il devient tout excité. Si nous ne pouvons répondre immédiatement à ses besoins, il pleure de manière inconsolable. Age : 11 ans. 

Ce sont les petites choses que C. fait : son sourire lorsqu’il est excité, le fait de se lever en classe pour montrer à tout le monde son travail, faire partie de la classe et que tout le monde l’applaudisse, Morris dansant avec ses camarades de classe. Age: 6 ans.  
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E-groups 

Pour les professionnels : http://groups.yahoo.com/group/22q13Professionals 

Pour les familles : http://groups.yahoo.com/group/22q13 

Unique mentionne les messageries et les sites Web d’autres organisations pour aider les familles à chercher des informations. Ceci n’implique pas que nous avalisons leur contenu ni en sommes responsables d’aucune manière. 

La présente brochure ne saurait se substituer aux conseils médicaux ou génétiques personnalisés. Les familles doivent consulter un clinicien médicalement qualifié pour tout aspect ayant trait au diagnostic génétique, à la prise en charge et à la santé. Les informations sont censées être les meilleures disponibles au moment de leur publication, et le contenu médical a été vérifié par le Dr Katy Phelan, cytogénéticienne, et par le conseiller médical de principal Unique en 2004. 
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