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RESUME

Le syndrome d’Angelman est mal connu du monde scientifique
de par sa complexité. Il résulte d’une délétion portée par le
chromosome 15 d’origine maternelle. Le tableau clinique qui
|”accompagne révéle des troubles massifs du développement
comportemental, orthophonique et psychomoteur. Les signes
les plus marquants sont une ataxie de la marche et des mouve-
ments stéréotypés des bras type flapping, en plus d'un rire
excessif et inapproprié. Ils constituent les deux axes majeurs sur
lesquels sont basés les protocoles d’éducation mis au point pour
les sujets Angelman. En effet il n'existe pas de trouble pur mais
une combinaison spécifique avec laquelle il afallu se familiariser.
A partir d’une étude de cas il sera montré la progression de chacun
des protocoles.
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SUMMARY

Angelman syndrome is underrated by scientists because of its
complexity. It stems from a deletion on maternal chromosome
15. This disorder is characterized by severe delays in behavior,
speech and psychomotor functioning. The most frequently cited
behaviors are gait ataxia and stereotyped movements in the form
of hand flapping, and moreover excessive and inappropriate
laughter. These are two major topics that ground educative
protocols for Angelman clients. Indeed there is no single disorder
but a specific combination which first had to be mastered. A case
report will provide for each protocol improvement.

KEY WORDS: deletion, gait ataxia, flapping hand,
locomotion, psychomotor development.
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anslesannées60 en Angleterre, trois
enfants furent admis dans le service
pédiatrique du Dr Harry Angelman.
Ils présentaient “des similarités tel-
lesqu’ ellesjustifiaient leur apparte-
nanceaun groupe spécifiquedecause
encoreinconnue” (Angelman, 1965),
bien que non apparentés les uns aux
autres. Leur comportement saccadé
etjoyeux leur valulenom*“d’ enfants
marionnettes’. En 1967 Bower et
Jeavons proposerent la dénomina-
tion de “syndrome du pantin hilare”
(Bower and Jeavons, 1967). Actuel le-
ment on lui préfére le terme de syn-
dromed’ Angelman. Danslesannées
80, labiologie moléculairepermit de
mettre en avant une donnée généti-
gue : une microdélétion concernant
larégion 15q11-q13portéepar lechro-

mosome15d’ originematernelle. Cette
région est déjaconnue pour étreres-
ponsable du syndrome de Prader-
Willi lorsguelechromosomepaternel
est concerné (Kaplan et coll., 1987).

Description clinique

L’incidence du syndrome
d’ Angelman est estimée a 1/20 000
naissances. Le diagnostic est le plus
souvent porté entre 3 et 7 ans, lors-
que les comportements deviennent
caractéristiques. |l est possible tou-
tefois de porter un diagnostic préco-
cement avant I’ gede 2 anspar I’ ob-
servation attentive du comportement
et del’ électroencéphal ogrammedont
le tracé est trés évocateur. En effet
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I’ observation cliniqueest capitalecar
la microdélétion du chromosome 15
n’ apparait que dans60 a75% descas.

Le tableau cliniqgue comprend
un retard important du développe-
ment, une arriération mentale, une
quasi absence de langage, un com-
portement joyeux accompagnéderi-
res fréguents avec protrusion de la
langue, un syndrome dysmorphique,
une ataxie de la marche avec éléva-
tion des bras, des convulsions avec
anomalie de |’ électroencéphal o-
gramme, et des troubles du sommeil
etdel’ alimentation (Williamset coll .,
1992).

Rire

Il peut étre considéré commeun
signe pathognomonique car il se ca-
ractérise par un seuil bas d’ appari-
tion, deséclatsou épisodesfréguents
et une dissociation apparente avec
les événements contextuels
(Angelman, 1965). L’ étude du cer-
veau par IRM ou tomodensimétriene
réveleaucuneanomaliefocale. Il ap-
parait rapidement commeétant | e seul
moyen de communication des émo-
tions ressenties par les sujets
Angelman. Seulslacoleéreet lerefus
se manifestent par des cris et des
pleurs. Cerireest essentiel al’ établis-
sement du diagnostic, et les parents
reconnaissent souvent a posteriori
avoir volontiers encouragé ce trait.

Langage

L’ expressionverbaleest limitée
a5-6 motsidentifiables par une syl-
labe significative pour les sujets les
moins atteints, et peut se limiter a
quelques sons gutturaux pour les cas
lesplusséveres. Au-delade3ans, les
enfants les plus aptes adoptent un
pseudolangage non verbal. Cepen-
dant les capacités de compréhension
sont conserveées : 91% sont capables
d’ exécuter un ordreverbal simple. I

n'y aaucuneexplicationacemanque
car certains sujets possedent toutes
les capacités sensorimotrices et co-
gnitives requises pour I’émergence
dulangage. Unedyspraxieoromotrice
est parfois évoquée en raison des
difficultés articulatoires (Penner et
coll., 1993).

Développement
psychomoteur

Les antécédents périnataux
sont normaux. Leretard apparait vers
6-9 mois avec la station assise. On
observe une insuffisance du tonus
postural couplée avec une hyperto-
niedesmembres(visibleendecubitus
dorsal). Lamarches acquiert vers 3-
4 ans: les jambes sont raides et les
pieds tournés vers |I’extérieur ; les
bras sont levés, coudes fléchis, et
agités lors des déplacements.

La préhension reste palmaire
jusgu’a2ansoul’ on observe parfois
untremblement intentionnel grossier
(myocloniessegmentaires). Lamotri-
citémanuelleest particuliérecar tous
les objets sont systématiquement
portés & la bouche et 1échés ou ava-
lés.

Epilepsie

Elle est présente chez 86 890%
dessujetsAngelman (Clayton-Smith,
1993). Lapériode d apparition sesi-
tue entre 18 et 24 mois, les extrémes
variant de 3 mois a8 ans. Les crises
sont fréqguemment de type atonique
(semblables aux crises de type petit
mal épileptique). Il existe des absen-
ces atypiques et des crises générali-
sées atoniques, avec ou sans état
fébrile. On ne constate pas de crise
tonique, ni de rythme rapide sur le
tracédusommeil (Matsumotoet coll.,
1992). Les crises épileptiques sont
trés variables d'un sujet a |'autre
quant aleur degré de sévérité et leur
fréquence. Cependant tous les
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auteurs s'accordent a dire qu’elles
s'atténuent a |'adolescence, avec
maturation de |’ électroencéphal o-
gramme.

Afindecompléter letableaucli-
nique, voici quelques points de re-
pére. On observe un syndrome
dysmorphiqueavec desplisdel’ épi-
canthus, un hypertélorisme, un
prognatisme et une protrusion de la
langue. Lastaturefléchitverslalimite
inférieuredelanormale, lepérimétre
cranien révele une microcéphalie. Il
existe une hypopigmentation. Une
hyperactivité et une étroitesse du
span attentionnel sont des caracté-
ristiques comportementales inévita-
bles. Cependant le diagnostic
d’ hyperkinésie ne se pose pasdu fait
duretard mental (DSM 1V ; Corraze,
1991). 91% des enfants présentent
des troubles du sommeil avec un pic
entre 2 et 6 ans, de type troubles de
I’ endormissement et de maintien du
sommell. || existedesprobléemesd’ ali-
mentation comme une incapacité de
téter convenablement, de fréquentes
protrusions de la langue empéchant
lacirculation du bol alimentaire, des
coliques et desrégurgitations. Ils se
réglent avant I’ &ge de 2 ans de fagon
générale.

Concernant |’ évolution desper-
sonnes atteintes du syndrome
d’Angelman, peu de données sont
disponibles. Leur espérance de vie
estsimilaireacelled’ unepopulation
témoin. Une partie de ces adultes se
déplace en chaise roulante, 82% ont
descrisesd’ épilepsie et 67% ont des
anomalies de |’ électroencéphal o-
gramme(Laanet coll., 1996).

Génétique et diagnostic

Les différents
types génétiques

Chez la plupart des enfants
Angelman, il est possible de mettre
en évidence une anomalie du chro-
mosome 15d’ originematernelle, sur



les bandes Giemsa q11-q13 portées
par le bras long de ce chromosome.
L’ origine parental e spécifique mon-
trequelarégion critique est soumise
au phénoméned’ empreinte parentale
(chromosomematernel). Lesyndrome
d’ Angelman est donclerésultat d’ une
aberration chromosomiquedel’ alléle
maternel. Celle-ci se manifeste dans
60 a 70% des cas par une délétion
(Monclaetcoll.,1994).

L e mécanisme de disomie mo-
noparentaled’ origine paternelleex-
plique quant a lui 2% des cas de
syndrome d’ Angelman. Le chromo-
somematernel est éliminéau profitde
deux exemplairespaternels. Il se dé-
tecte par des analyses moléculaires
fines(Smith, 1994).

Les remaniements chromoso-
miques type translocation de bases,
inversions, sediagnostiquent par des
techniques cytogénétiques molécu-
laires. Leur fréquenceestinférieurea
5% des cas.

Il existe des individus n’ ayant
ni délétion ni disomie (NDND). On
posealorslepostulat d’ une mutation
sur le chromosome maternel. Dans
ces cas particulierslediagnostic cli-
nique est important du fait d’ un ris-
queélevéderécurrence (50%) dansla
fratrie (Wagstaff et coll., 1993).

Le géne UBE3A

Larégion 15q11-g13 est com-
muneaux syndromesde Prader-Willi
et d’Angelman, seuls quelques gé-
nes sont exprimés différemment se-
lonlechromosome. Legénelocalisé
dans la plus petite région commune,
le géne UBE3A (UBiquitin-protein
ligase E3A), échappe al’empreinte
parentale(Naraoet coll., 1994) maisil
est responsable du syndrome
d’'Angelman. Il s'agit d’un compo-
sant enzymatique d’ un complexe de
dégradation des protéines. Ce géne
UBE3A présente des mutations dans
20% des cas Angelman, detype alté-
ration de I’ADN, aboutissant a une
dégénérescence de la protéine

UBE3A etaunediminutiondelasyn-
these de cette protéine. Des études
montrent que cette mutation entraine
desanomaliesdans!’ orientation des
axones, laformation des synapses et
decertainsneurones. || est donc pos-
sible que les mutations du géne
UBE3A provoquent un défaut au
cours du développement cérébral et
des fonctions neurologiques.

Diagnostics différentiels

Encéphalopathie avec ataxie : syn-
dromeneurologiqued’ évolutionchro-
nique suite a des agressions du cer-
veau dans |a période anté /péri /post
natale. Il regroupe des symptémes
neurol ogiques, une épilepsie, desal-
térations du langage et des troubles
affectifs.

Syndrome de Rett : la démarche
ataxique et la microcéphalie, ici ac-
quise, sont similaires a celles rele-
vées dans e syndrome d’ Angelman.
Ladistinction sefait par la présence
de stéréotypies chez les sujets
Angelman.
Alpha-thalassémieavecretard men-
tal liéal’ X : maladiegénétiquehéré-
ditaire caractérisée par un défaut de
synthése de I"hémoglobine. Elle se
traduit par un retard de croissance et
une déformation des os du crane.

Jessica

Histoire personnelle
et spécificité

Jessica est née en 1989 et con-
sultedés 1991 en hopital dejour pour
unretard dedéveloppement. Ellepré-
sente un retard dans |’ acquisition de
|a station assise, une préhension im-
mature et un comportement oralisé
excessif (léchage systématique des
objets situés a portée). Elle ne parle
pas, bien que le bilan des Potentiels
EvoquésAuditifs(PEA) soit normal.
En 1993 elle consulte en neuro-

pédiatrieaParisouil est suggéré aux
parents de rechercher une anomalie
génétique sur le chromosome 15
d’aprésles symptdémes observés. Un
électroencéphalogramme pratiqué a
la demande des parents révele un
tracéanormal avec présencedebouf-
fées paroxystiques généralisées sur
un tracé de fond normal, confirmant
une évolution épileptogéne sans fo-
calisation. En1994 ell eest placée sous
traitement anticomitial Dépakine a
500mg/jour. Un échantillon sanguin
est envoyé au laboratoire d’ analyse
médicale de Marseille en 1995, dont
I’ étude révéle une étiologie de syn-
dromed’ Angelman.

Le recueil de données concer-
nant Jessicapermet d’ établir quel’ ori-
ginedeson affection est inclusedans
les quelques pour centsrelatifsaune
mutation chromosomique. Contraire-
ment aux cas courants, €lle présente
unestaturesupérieurealanormaleet
une croissance pondéral etrésrapide.
D’autre part le syndrome dysmor-
phique n’est que partiellement pré-
sent : lamachoire n’ est pas proémi-
nente et la langue modérément
protruse.

Aprés une prise en charge
kinésithérapique a |’ age de 20 mois
concernant sa locomotion, elle fré-
guentenormalement unecréche. Elle
est priseen CMPPen 1993 puisentre
a |’ école maternelle. A la demande
des parents €elle intégre un IMP en
1996.

Bilan psychomoteur

Jessica a 7 ans 9 mois au mo-
ment del’ examen. Son comportement
est trés coopératif, et malgré des dif-
ficultésderéalisationindéniableselle
fait preuve de persévérance. Aux
épreuves de dével oppement moteur,
I"équilibre unipodal estimpossiblea
réaliser ; lamarche est instable avec
jambesraides, buste fléchi et ballant
inexistant, letout provoquant de fré-
quents déséquilibres avant. Concer-
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nant les coordinations globales on
observe une ébauche de saut a pieds
joints. Les coordinations oculo-
motricessont correctes. En motricité
manuelleil ressort une hypotonie de
préhension et la pince est en voie
d’'acquisition. A I’ échelle de déve-
loppement cognitif de WACS elle
obtient les scores suivants en note
brute: subtest | —identificationd’ ob-
jets, 13 points(-2,3DS) ; subtest 11 —
création d’'objets, 9 points (-3 DS) ;
subtest 11l — reproduction de des-
sins, 5 points (-3 DS), subtest IV —
mouvement général, 2 points(-3DS).
Concernant ladominancelatérale, le
graphismesefait aveclemembregau-
che, au test d’Auzias le quotient de
latéralité(QL) estde-60. Ladominance
pour lepied est située adroiteet pour
I’cal & gauche. L' examen du tonus
révéled’ importantesparatoniesetles
diadococinésies sont impossibles a
reproduire.

Quelques rappels
Qu’est-ce que marcher ?

I1s' agitd’ unmoyendelocomo-
tion humaine consistant en un dépla-
cement du corps selon un axe antéro-
postérieur, gréce a une succession
d’appuis unipodaux et bipodaux al-
ternés. Les coordinations motrices
inhérentes a la marche s acquiérent
en deux phases: |'intégration de la
posture avec changement des carac-
téristiquesdu paset diminutiondela
phasedesdouble-appui ; puislecon-
tréledelamarcheavec miseen place
d’une stratégie de propulsion par le
talon (Bril, 1997).

La motricité du bras

Elleest possiblepar lamotricité
de I’ épaule et la maitrise de tous les
mouvements exécutables par chaque
articulation composant le bras. Dés
5-6 mois la motricité volontaire se

combine aux données visuelles et
constitue une base développemen-
tale pour la station assise et la pré-
hension.

Observations cliniques
de Jessica

La marche

La démarche, la posture et la
station droite immobile chez le sujet
Angelman, lorsqu’ elles sont possi-
bles sont caractéristiques. Pour
Jessicaellesallient unerétroversion
du bassin, un genu varum provo-
guant une rotation interne particu-
liere des pieds et une forte inclinai-
son antérieure du tronc. L’ initiation
de la marche procéde par surincli-
naison du buste. Les pieds sont po-
sés a plat sans déroulement de la
voQteplantaire, et laphasedesimple
appui est trés courte chez Jessica.
Ses déplacements sont compliqués
par une ataxie sévére de la marche,
rendant |econtrdledesréajustements
posturaux difficilesamaitriser. Con-
cernant les membres supérieurs de
Jessica, on observe un ballant mo-
dérélorsqu’elle erre en milieu exté-
rieur. Cependant si la notion de vi-
tesse est introduite dans ses dépla-
cements, onassisteal’ apparitiond’ un
mouvement de rotation des bras ini-
tiépar |’ épaule, décrivant descercles
hachés et saccadés. Il arrive qu’elle
fléchisse ses bras et porte ses mains
ahauteur d’ épaule. Celles-ci ne sont
pas contrélées et peuvent produire
un mouvement de flapping s'il y a
tension émotionnelle.

La motricité du bras

La présence du flapping est
omniprésente chez Jessica. On cons-
tate par ailleurs la présence d'un
mouvement stéréotypé de poussée
des bras, dirigé de haut en bas, qui
entrave toute mobilisation correcte
de ceux-ci. D" ailleursle mouvement
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ascensionnel du bras sur un plan
sagittal et/ou frontal n’excéde pas
uneamplitudede 120°. Lasupination
compléte des avant-bras est difficile
aobtenir et son maintienimpossible.
Par conséquent tout mouvement
supinatoire ascensionnel est irréali-
sable (typeréception demobileadeux
mains, avec blocage a hauteur de la
cage thoracique).

Protocole d’éducation
de la marche

L es principal es techniques uti-
lisées sont des processus de maitrise
concernant le polygone de sustenta-
tion, |’ équilibre, |’ assouplissement de
la colonne vertébrale et I’ enjambe-
ment. En effet, une fois ces données
malitrisées, la marche devient moins
problématique dans sa dimension
motrice pure. |l reste que |’ ataxie ne
peut étre que partiellement résorbée
du fait de sa nature neurologique.

Le polygone
de sustentation

Jessica posséde une attitude
d’hypervigilanceenflexion et ungenu
varum, provoquant une distorsion
massive du polygone de sustenta-
tion. Letravail d’ éducation proposé
portesur desmodificationsdelabase
d’ appui, sur unedurée de huit semai-
nes.

Lesvariations de taille du po-
lygone visent aréduire |’ écartement
excessif des piedslorsdelamarche,
et achanger lataille desfoulées. Un
travail de marche sur des marquesau
sol permet de faire varier simultané-
ment ou non ces parameétres. Lamar-
che sur une seule ligne étant impos-
sible du fait du genu varum, elle se
fait sur deux lignes paralléles et sur
unrythmelent. Latentationd’ accél é-
rer le pas a ce moment-la est grande
pour Jessica, en vue de masquer ses
difficultés.



Par ailleursun changement des
pointsd’ appui par lebiaisdelamar-
chequadrupéde, permet d’ expérimen-
ter des changements de poids du
corps. Lesdéplacementss' effectuent
au sol et sur un banc suédoisincliné
accrochéaun espalier, autorisant une
modul ation desforcesdepropulsion.
Lanature accidentée du parcours—a
|" aide de modules en mousse, bancs,
cerceaux verticalisés — permet rapi-
dement a Jessicad’ assurer sesprises
et dediminuer sapeur chroniquedela
chute.

Il asembléimportant de mettre
en place e saut chez Jessica, du fait
de sa nature inhérente au dévelop-
pement normal. Un entrainement au
trampoline lui a permis de faire de
grands progres puis de généraliser
au sol. Cependant il aéténécessaire
de contrer le flapping occasionné
par ces sauts : une consigne simple
demandant a Jessica de mettre ses
mainsderriéresondossuffit. Elleest
maintenant capabl e de synchroniser
ses pieds lors de sauts pieds semi-
joints, et d’ en effectuer dix successi-
vement.

L’équilibre

Unpremiertravail surlesenjam-
bements est réalisé en augmentant la
taille des obstacles. On assiste par-
fois a des phénomeénes de contour-
nement des obstacles, ai sément con-
trélables. D’autre part pour contrer
son attitude d’hypervigilance en
flexion, une parade s'impose au dé-
part, puisdiminue jusqu’ aun simple
contact de la main dans son dos.

Le transfert
du poids du corps

Undoubletravail en statique et
dynamique permet a Jessica d’ amé-
liorer sapostureet sarégulationtoni-
quelorsdecestransfertsdu poidsdu
corps. Un matériel de basculette

(25x40cm) et debascul e (15x120cm)
est utiliséavec paradeafindecontrer
lesdéséquilibresfréquentsde Jessica.
Sur labasculette, elle doit conserver
ses pieds joints ou décalés sagit-
talement et osciller doucement des
talons vers les orteils, en ajustant
son bassin. Lamarche sur labascule
est plus difficile & maitriser. On ob-
serve des marches hybrides (un pied
sur laplanche, I'autreau sol). Puisle
passage de |la bascule, qui nécessite
un ajustement postural rapide et pré-
cis, se fait en plusieurs séances. Par
ailleurs Jessicaafait I’ apprentissage
des transferts latéraux du poids du
corps en s'exercant a une marche
hybride avec des plots posés au sol.
Enfin le transfert du poids du corps
transite par le relévement du corps,
pour passer de la station assise a la
station debout. Cette procédure s’ ef-
fectuepar lapositionditedu “cheva-
lier servant”.

Assouplissement
de la colonne vertébrale

Les trois items principaux du
protocole d’ éducation de la marche
sont pratiqués en paralléele. Ce der-
nier exercicetraited’ étirements pas-
sifssur Jessica, qui se laisse rapide-
ment faire. Il est parachevépar I’ exé-
cution de laroulade arriere a partir
d’un montage fait d'un banc et d’'un
modul etrapézoidal placéason extré-
mité. L’ enroulement est trésdifficilea
obtenir car Jessicaadu mal amaitriser
I” hypertoniede sesjambes, et bloque
son tronc pour manifester son in-
quiétude. Au bout de cing séances
elleacceptedeselaisser manipuler et
finit par rouler sur le dos aprés une
impulsion de départ.

Il s'agit ici d’ abaisser le seuil
d’ hypertonie de fond de Jessica. En
effet lamaitrise dutonus permet celui
delaposture. D’ autrepart unmeilleur
positionnement du bassin et de la
colonnevertébralefavorise, aterme,
lamarche.

Flapping et mouvement
ascensionnel du bras

Ainsi gqu'il adéaétémentionné,
Jessica présente un mouvement sté-
réotypé de flapping, et de grosses
difficultés a réaliser un mouvement
correct de supination. Du fait du re-
tard mental, toute méthode derelaxa-
tionvisant aréduirelastéréotypieest
vaine. Aussi le propos de ce proto-
cole est-il de mettre en place un ap-
prentissage de la régulation tonique
et d’un mouvement ascensionnel.

Tonus et TGE

LaTechniqueGraphiqued’ Ex-
tensionou TGE aétémiseau point par
Coustes (1993), enseignant al’ école
depsychomotricitéde Toulouse. Son
objectif est de rééduquer la dysgra-
phieau moyend’ unerégulation toni-
que. Le matériel se constitue d' un
grand tableau noir et de craies. Dans
le casde Jessica, seulelamaltrisedu
tonus sera retenue.

On demande a Jessica de se
tenir debout devant le tableau, une
craie dans chaque main, et de dessi-
ner des demi-cercles et des droites.
Un guidage tactile lui a longtemps
éténécessaire afind’ imprimer ases
muscles un mouvement ascension-
nel correctjusqu’ alorsinconnu. Ces
tracés favorisent la pronation et la
supination (droites ascendantes et
descendantes), la régulation toni-
que axiale et segmentaire (contact
longdelacraiesur letableau). Jessica
se montre trés fiére de ses réalisa-
tions, qu’'elle peut montrer & ses
parents.

Supination et ballon

Le jeu de ballon est a la fois
social et complexe, d’ unpointdevue
psychomoteur. |l apparait que Jessica
posséde une bonne attitude d’ antici-
pation concernant le lancer et laré-
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ception, mais le déroulement de ces
actions reste incorrect.

Letravail deréception s effec-
tue d’abord par un guidage tactile
pour mettre les mains en supination.
Le partenaire de jeu s arrange pour
envoyer le ballon dans les mains de
Jessicaet déclencher ainsi le mouve-
ment requis de serrage et de blocage
contre la poitrine. Au bout de trois
mois, Jessica rattrape le ballon de
facon satisfaisante.

Quant au lancer, il était systé-
matiquement transformé en jeté au
sol aprésuneinitiation correctedela
posture. Apréstroismoisde pratique
delaTGE, onobserve un mouvement
ascensionnel correct, ballonenmain.
Un montage d’ une hauteur de 80 cm
oblige Jessica a atteindre une cer-
taine hauteur de tir pour pouvoir
jouer. Cesexercices sont perfection-
nés par I'utilisation d'un filet de
volley-ball a hauteur modulable. La
motivation s’ en trouve accrue et les
renforcements positifs ainsi prodi-
gués améliorent nettement ses per-
formances. Aprésunand’ éducation,
Jessicalanceleballon et lerecoit de
fagon correcte et se complait dans
cette activité.

Evaluation finale

Lapassation du bilan sefait sur
deux séancesauxquelles Jessicavient
volontiers. A I’ échellededével oppe-
ment cognitif de WACS elle obtient
des résultats similaires a ceux obte-
nus lors de laprécédente évaluation.

L’ épreuve d'imitation de gestes de
Bergés-L ézinen’ est administréeque
pour letest verbal (connaissance des
parties du corps) car elle ne sait pas
imiter. Elle obtient 12 pts, soit un
niveau detroisanset demi. Lafigure
deRey n'est pasadministrée. Lalaté-
ralitéest établieagauchepour lamain
et le pied, et & droite pour I’cdl. La
connaissance droite/gauche est ac-
quise sur elle. L’examen du tonus
relate une hypertonie de fond au ni-
veau des jambes et des épaules. A
I’ épreuvedu ballant on noted' impor-
tantes paratonies.

Toutefois les résultats quanti-
fiables obtenus aux tests ne sont pas
représentatifsdes progrésaccomplis
par Jessica. En effet, lesitemsappro-
fondis au cours de sa rééducation
n’entrent pas dans les catégories re-
censées par les tests précédemment
cités. Seuleuneanalysecliniquefine
et comparativepermet alorsde mettre
en avant des différences entre les
deux évaluations de lamarche.

L’examen clinique révele une
netteamélioration du déroulement du
pied, unediminutiondel’ inclinai son
du tronc occasionnant un meilleur
placement du bassin lors des dépla-
cements et une réduction du nombre
de chutes. Jessica est maintenant
confiante lorsgu’ elle marche en ter-
rain accidenté. Lesmouvementsanar-
chiques des bras tendent a diminuer
de fréguence, Jessica parvenant a
maitriser son tonus brachial. L’ acti-
vitédelancer du ballon est réalisable
et correcte, et laréception sefait pau-
mes tournées vers la ciel suivi d'un

blocage contre la poitrine, concréti-
sant un déblocage de la prono-supi-
nation. Le saut & pieds joints s est
enfin concrétisé cette année et est de
bonne qualité: il correspond au pre-
mier stade de développement d'un
enfantnormal. Lerelévement, |’ enjam-
bement et ladescente d’ escaliers sont
trés satisfai sants. Jessica a accompli
des progrés tres importants en une
année d' éducation trés adaptée.

Conclusion

Le syndrome d Angelman est
un ensemble de données neurol ogi-
ques, psychologiques et comporte-
mental essur unebase génétique. Les
personnes atteintes de ce syndrome
sont rares et le littérature ne com-
porte que peu de données concer-
nant leur éducation. Letravail effec-
tué dans un but de réduction de deux
troubles majeurs du tableau clinique
met I’accent sur I'inter-relation de
ses facteurs. La focalisation sur ces
troubles, en paralléle avec une spéci-
fication des techniques employées,
permet deréaliser un travail trés dy-
namique. Par ailleurslesprogressont
indéniables, et les résultats obtenus
clairement objectivables par les pro-
fessionnels et par la famille du pa-
tient. Lesprotocolesd’ éducationainsi
proposés constituent un premier pas
versunemeilleurecompréhensiondes
personnes atteintes du syndrome
d’Angelman, et vers une améliora-
tion de leurs capacités développe-
mentales. m
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