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Asgciation des personnes atteintes
D’une micro delétion 22311 et leur famille
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Javais envoyé un mail
aux adhérents de Rhone-
Alpes et Auvergne, afin
de savoir si des
difficultés particulieres
avaient perturbées la
rentrée scolaire.

Ja requ peu de
réponses, ce qui tendrait
a dire que globalement,
cda Sest plutdt bien
déroulée @ C'est aussi ce
gue mont confirmé
d’autres correspondants

des régions Alsace
Lorraine & Midi-
Pyrénées.

Bien entendu, qelques
problémes  <erieux
existent, mais qui
relevent souvent de

difficultés relationnelles
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entre les protagonistes,
mais auss de situations
difficiles  (personnes
habitant des petites
communes isolées et/ou
enfants ayant des ucis
de santé particuliers).

Je voudais, a ce propas,
rappeler une réflexion
que m’'afaite Dominique
un jour, et dont j’ai pu

constater depuis la
dououreuse rédite.
Il est beaucoup plus

facile de satisfaire les
besoins particuliers d' un
enfant ayant quelques
problémes lorsqu’on
habite dans ou a
proximité immédiate
d'une agglomération,
que lorsguon réside

dans un lieu isolé ou au
bou dune route de
montagne peu accesible
en hiver.

Et je ne pense pas que,
malgré toute la bonre
volonté dfichée des
powoirs puldics, cea
puisse véritablement étre
solutionné de maniére
satisfaisante unjour.

Et plus grave, lorsque

’enfant devient un
adulte, ce isolement
acaoit son handicap,

cda est auss constaté &
mériterait réflexion.

I me semble quil
appartient aors aux
Parents de réfléchir et de
faire les bons choix,
pou leur enfant d’abord.
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Prochaine Réunion
Cheznos amis Suisses

40 AVS de plus pour
le département de
I’lsére, c’'est la bonne
nowelle, sachant que
leur niveau de
recrutement est le bac
et qu elles bénéficient
de 200hde formation.

Bien sOr, il est
dommage quelles
puissent étre en
maladie dés le ler jour
de dasse.

Un responsable d'IME
nows signale qu'un

enseignant a 80% en
IME n’est pas compl été
dans |’ établi ssement
pou les 20% restant,
les enfants éant alors
pris en charge par les
éducateurs, donc
insuffisance des temps
de aurs.

Il semble éyalement
gue les éleves Drtant
d’ UPlI aient des
difficultés a s'intégrer
en IMPRO qui est
poutant l'une des

suites logique de leur
parcours.

On déplore éaalement
|'absence atuelle de
convention entre
SESSAD, EN et DASS
pour organiser
["intervention des
SESSAD a I’école qui
est, actuellement,
parfois difficile du fait
de I’ attitude de certains
enseignants et du
nombre d'interventions
nécessaires.

Le Samedi aprés-midi
13 cctobre 2007
A
Genéve
Aveclaparticipation du
Professeur Stephan Eliez
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Dans tous les documents qui
sont rédisés par I’ Association,
sous la responsabilité des
professionnels Péciaistes, il
est dit qu'il est nécessaire de
mettre en place une rééducation
orthophaique dées I'age de 2
ans, parfoisdelan.

Il est méme prédsé dans le
journal n°3 de mars 2005,
gu’ une guidance orthophonique
précoce doit étre mise en place
des 1’ &ge de 6 mois.

Et quand nais nouws adresons a
une orthophamiste de notre vill e
ouvill age, il nous est répondu :

“Que voulez-vous que je fass,
alors que votre enfant ne parle
pas encore’

Iy a vrament la de qua
dérouter des parents qui n'en
ont pas besoin, compte tenu de
tout ce qui leur tombe sur la
téte egres I'annorce du
diagnostic.

Et je me suis longuement posé
cette question moi méme, que
faut-il vraiment faire et
conselller aux parents qui
m'interpellaient & @ gyjet.
Jusqu'a ce que, un peu par
hasard, a la suite d'une
demande de Dominique
Pfeiffer, notre Présidente
d homeur, je me rende a une
session de formation
d orthophonistes organisée par
le syndicat régional des
orthoptonistes d’'Alsace a
Strasbourg le 22juin.

Dominique é&ait invité a
présenter Génération22 et le

syndrome de la micro délétion,
a l'occasion ke cette séance de
formation consacrée aux
maladies rares et, n'étant pas
disponible ce jour 13, m’avait
demandéede laremplace.

Les différents intervenants de
cete journée de formation
étaient invités a un repas, la
vellle au soir, afin de faire
conraissance et de partager nos
expériences.

Jy a dorc rencontré, oure les
dirigeants du syndicat dont la
Présidente Mme Magali
Dussourd-Deparis, le Docteur
Bérénice Doray généticienne au
CHU de Strasbourg, Mmes
Isabelle Eyoum et Isabelle
Barbier orthophoristes a Paris
travaillant en collaboration,
entre autre, avec | hdpital
Neder et Mme Sylvie Godon
Hardy kinésithérapeute a
Strasbourg.

Les échanges ont été
extrémement intéressant et j’ai
commencé a omprendre &
gue pouvait vouloir dire
“guidance orthophmique
précocedes |’ &ge de 6 mois’

Le lendemain, les différentes
interventions de la journée
m'ont permis de @mprendre
guil s agissait en fait de mettre
en place I'oraité et de
combattre |’hypotonie trés
fréquente, dort nos enfants
souffrent & des degrés divers et
gue les orthophaistes, ains
que les kinésithérapeutes, a
condtion dére motivées et
formées, sont compétents pour
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intervenir.

Et, bien entendu, c'est la que le
bét blesse!

Je me suis rapprochée des
dirigeants des g/ndicats des
orthophmistes des régions
Rhoére-Alpes et Auvergne, dont
je suis plus particuliérement en
charge, afin de savoir comment
renseigner les parents sur les
professionnels compétents dans
cedomaine précis.

Ce qui me paraissit naturel
compte tenu des réporses qui
nows ont réguliérement faites
par les professionnels consultés
et de nos besoins forts dans ce
domaine.

Il ma é&érépondu ae toutes les
orthophonistes étaient en
principe mpétentes, mais
powaient chaoisir leur domaine
d’intervention qui est trés large,
il suffit d'ailleurs de @nsulter
leur site Internet pour le
comprendre et que le syndicat
se refusait fermement a établir
des listes de mpétences
particuliéres en fonction de s
domaines d'intervention.

II'm'a éétoutefois concédé que,
face aun cas particulier local, je
powais adresser un mail au
siege du syndicat de la région,
afin d obtenir, éventuell ement,
une réponse également
particuliére.

Si vous étes donc confrontés a
cetype de probleme, n’hésitez
pas a m'éaire afin que je
soumette votre demande.

Je vous engage, par ailleurs, a consulter le site de la FNO (fédération retionale des orthophaistes)
qui, sur ses pages puldic, vous rappell e les attitudes que vous devez avoir avecvos enfants giivant
leur &ge @ les signes d' appel qui doivent attirer votre attention.

www.orthophonistes.fr



Y%X@HWLQ GHV UpNRP

2 DAV HAK\ SRVRQLH

Maintenant, essayons, tout de
méme, de parler de cette fa
meuse “ORALITE”, de qua
s agit-il ?

Si vous avez suivi mon consell
du mois de septembre, concer-
nant le Congrés de Morzine ¢
gue, en particulier, vous avez
pris la peine de visonrer I'in-
tervention du Professeur Véro-
nique ABADIE sur le sujet, je
n'a plus grand chose a vous
dire, parce qu elle en parle trés
complétement et médi calement,
beaucoup mieux que je ne sau-
raislefaire.

Cependant, comme son exposé
est tres technique, il s adresse a
des médedns, je vais tenter de
faire preuve de pédagogie, de
simplifier le message € surtout,
ensuite, de vous expliquer ce
gu'il est absolument nécessaire
de mettre en place pour I'épa-
nou ssement de votre enfant.

On parle d'oraité pour signifier
tout ce qui se passe dans la
sphére buccade:

-la bouche est un des 2 orifices
naturels pou respirer avec le
nez

-la bouche permet de manger,
c'est I’ oralité aimentaire

-la bouche permet de parler,
c'est I’ oralité verbale

Et vous svez tous que la
sphere buccale renferme le car-
refour aé&o-digestif, dont le
fonctionnement, s'il est totale-
ment ingtinctif et automatisé
chez la plupart des individus,
est néaamoins extrémement
complexe puisgue la voie aé
rienne passant par le nez pour
abouir alatrachéese croise a
niveau du pharynx (le fond de
la gorge) avec la voie digestive
passant par la bouche pou
aboutir al’ cesophage.

Et bien entendu, il faut éviter a

Fosse nasale [
Cornets 7
"

’ Voiite palatine

FVoile du palais

Cavité buccale

Epiglotte
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Rhino-
pharynx

Piliers
du voile

Orifice
supérieur
du larynx

Trachée

CARREFOUR
AERO-DIGESTIF

tout prix que les diments abou-
tissent dans le larynx, pate
dentrée de la tradhée et des
poumons (C’est la fausse route)
et le risque d'asphyxie qui peut
étre tres grave et méme fatal.
Chez les individus en bonre
santé, le fonctionnement de
I’ensemble de cdte sphere buc-
cde est coordonné, par le cer-
veal (il sagit delabowled'in-
tégration sensori-motrice reliée
au tronc cérébral), aveclafonc-
tion digestive (I'ossophage
s ouvre @ se ferme en fonction
des besoins) et la fonction res-
piratoire ( |'épiglotte et surtout
les cordes vocales hautes =
contractent pour empéder les
aiments de passr dans le la-
rynx).

Bien entendu, par que cda
fonctionne, il faut que les or-
dres ient donrés par le ce-

veal et que les muscles présents
dans cette sphere buccae ( ils
sont trés nombreux) réagissent
bien aux stimulations nerveuses
gu'ilsrecoivent.

La langue, par sa position et sa
mohilit € joue un grand rdle, en-
core, dans cefonctionnement.
On peut gouter que I'estomac
joue éalement un réle impor-
tant puisqu’il renvoie des infor-
mations au cerveau en fonction
de son éat (douleurs, nausées,
faim) et qu'il va donc provoquer
également des réactions au ni-
veal de aette sphére buccale.

On nous dit que les bébés ont du
mal a téter et régurgitent par le
nez a caise de leur voile ourt
ou dune fente palatine, ce qui
est vrai, mais en fait, ¢’ est auss
a caise de I'hypotonie de la
sphére buccale qu'ils n’arrivent
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pas as aimenter corredement.
De méme pou les fausses rou-
tes lorsque les muscles sollici-
tés au niveau du carrefour aéo-
digestif ne se mohilisent pas
suffisamment.

D’ou cete nécessité impéra-
tive, lorsgu’un bébé adu mal a
s alimenter, lorsque vous cons-
tater peu de réactions du visage
lorsgque vous le sollicitez par
des sourires, des caresses, lors-
guil ne s'exprime pas ou peu
(par des cris) de I'intervention
d'un pofessionne spécidiste,
qui interviendra tres tét et qui
vous expliquera tout ce qu'il
vous faut faire pour stimuler les
nerfs et les muscles de cdte
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sphére oro-buccde et mettre en
place le fonctionnement correct
de l'oraité dimentaire, mais
auss d§averbale (lecri).
Lorsqu'il sagit d'un bébé, ce
sera surtout des massages et des
manipulations faciales et une
stimulation de la langue qui
permettront cette mise en place
ensuite il faudra souvent répéter
des exercices utilisant des jeux
de souffle, des jeux mettant en
scéne des expressions faciales
( on perle de I’orthophanie des
praxies), puis viendra la mise
en pace de I'ordité verbale,
lorsque I'enfant commencera a
parler.

Il faut également se méfier de
I’ utilisation que font les enfants
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de la langue, ils Sen servent
pou écraser les aiments sur le
palais, alors quils devraient
mastiquer avecles dents ; il faut
dorc les habituer & manger des
aiments olides (éviter les
boullies et les mixages) et a
mastiquer correctement (cela
stimule bien les muscles et I'ar-
ticulation pou parler) et bien
entendu surveiller soigneuse-
ment le risque de carie dés I’ ap-
parition des premiéres dents, ce
qui empéche I'enfant de sdli-
menter correctement.

Voila les quelques consells que
j'a recueillis a Strasbourg et
gue je suis en mesure de vous
livrer.

Il s agit, cette fois, de |’ cauvre de Manon , 10ansalafin dumois et qui vient de rentrer en CM1.
Tout vabien me dit laMaman , sauf I’ AV'S qui est en maladie depuis larentrée dommage.

Affaire asuivre
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La naissance, le diagnostic, la
prise en charge médicde, le
langage, I'éwmle.... Depuis 10
ans, ces sujets ont été beaucoup
traités, parfois avec succes,
parfois en laissant nombre de
parents dans ['incertitude....
Mais la médedne, la science
avancent, j’en a é&é moi-méme
émervelill ée depuis la aéation e
'assciation et je sas que
demain appatera de nouvelles
réponses.

Mais entre temps, nos enfants
ont grandi, sont devenus des
adultes, et malheureusement,
pou certains, des malades
psychiatriques auxquels notre
pays n’'appate gque des réporses
fort peu satisfaisantes et surtout
loin de les aider, les internements
sont souvent source de
régression importante, de
violence, disolement, de repli
sur soi. Pour ceux-la... nous ne
powons, a cejour, pas grand
chose, hormis rester al’ écoute @
solliciter les chercheurs et je sais
gue, dans le monde entier, des
équipes cherchent. Gardons
espoair, le début du 21°™ siecle
est lesiéclede larecherche sur le
caveal et la schizoplrénie et
au centre de nombreuses études.

Mais pour les autres, tous les
autres, les parents atteints, les
jeunes adultes ? Ceux qui n'ont
appris que tardivement, le plus
sowent parce que leur enfant a
été diagnostiqué. lls ont, pour
une grande partie d entre eux, été
a I'émle, tres souvent jusgu en
fin de Coll ege, certains plus loin,
il's sont en couple, ont un ou @&s
enfants,

Que savons-nows d’' eux ?...

Ja été anenée au cours des
différents congres auxquels j’ai

participé aux Etats-Unis et en
Europe, a rencontrer beaucoup
d’ adultes atteints. Je vous livre
la mes remarques.... Ellesn’ont
rien de scientifique, mais
posent quelques questions qui
demanderaient, peut-étre, a étre
creusées, infirmées ou
confirmées... vous faire
réajir... entout cas aowvrir des
voies de réflexion et de
recherche.

1) Que les femmes, dans une
grande majorité, semblent s'en
sortir mieux gue les hommes...
pardon Messieurs, maisc’est un
constat unanime de tous les
généticiens interrogés. Sans
doue, le fait que les femmes
adultes, beaucoup plus uvent
en couple que les hommes, ort
a charge la maison, les enfants
dort elles £ sentent toujours
fortement responsables,
asdrant avec fermeté la prise
en charge, le ménage, les
courses, le tout associé tres
sowent a un travail. Bref...
sollicitées continuellement,
dans des domaines trés divers,
elles restent dans la vie, sans
avoir le temps de se poser
beaucoup e questions sur
ellesmémes et avancent, colte
gue ®0te. Du coup, elles
restent actives, ne perdent rien
de leurs acguis ausd hien
intellectuels que physiques. On
le remarque en refaisant les
tests de Ql, ils restent stables,
prouvant que mon olservation
reaupe bien une rédité....

2) Pour un paurcentage
important des hommes il
semble en étre tout autrement.
Ja essayé de mprendre

pourguoi ils semblent
régresser, arrétant souvent leur
travall apres I'annonce du

diagnostic, oubliant leurs acquis
scolaires, occultant les besoins

de leur enfant atteint, laissant a
leur compagne le soin de
prendre en charge (ou na) le

suivi de leur enfant... ils
semblent accablés par leur
nowel «éat» de personne

handicgpée @ du coup...sont
moins combatifs, moins
motivés, et les tests de QI
pratiqués confirment cda...
Nous savons que les cgpacités
intellectuelles nt variables
dans le temps, fonctions certes
du ceveau mais auss et
surtout de cegu’'on fait pou
les entretenir, les développer
(voyez la mode du Sudoku et
de tous les jeux pour conserver
ses capacités intellectuelles).
Or qu est-ce qui_différencie les
uns des autres ? Les hormones
jouent-elles un réle dans cette
différence ? Slrement, on sait
depuis longtemps quelles
jouent un rble dans de
nombreuses manifestations, il
nNest que de mnstater les
différences chez les femmes
avant et apres la ménopause.
L’ environnement auss joue un
role & si les femmes,
bousculées par la vie, sont
obligées de faire face les
hommes smblent plus
déboussolés pour |'annonce
d'un dagnostic génétique,
baissant les bras, fragilisés.

Je voudais dire que j'a
rencontré des hommes restés
tres actifs mais, questionnés,
ils ont exprimé darement
gu'ils avaient toujours
travaillé, que I’annance n’ avait
rien changé pour eux, qu'ils
avaient pris le probleme abras
le @rps, Séaent toujours
investis, dorc n'avaient rien
changé a leur vie d, au
contraire, ils avaient engagé le
combat «contre» pour eux-
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mémes et pou leur enfant
atteint.

Donc, ladifférence, hormisles
problemes psychiatriques
graves mais qui ne semblent
concerner qu' une petite partie
des adultes (15 a 18% et ces
chiffres demandent a étre
confirmés ce qui est loin
détre le s aujourd hu)
semble bel et bien venir en
partie du choix de vie, de la
motivation, ce la sollicitation,
de I’environnement puisque ai
départ, le niveau d études
atteint est identique. Si nos
enfants ont besoin d étre ultra
sollicités, d étre accompagnés,
portés, fermement poussés, il
semble que pour les adultes, il
en soit de méme... lorsgue la
famille, la vie, [ activité,
I’environrement proche sont
exigeants, |'enfant puis
I"adulte poursuit son combat
avec vaillance, force son
intellect suit, son activité se
renforce, et on et amené a
constater que son psychisme,
lui auss, ne sen pate que
mieux.... Peu ou ms de
troubles psychologiques, une
vie @anouie, un travail, une
famill e.

Lorsque le «handicgp» prend le
desws, est véau comme une
fatalité contre laguelle on nre
peut rien, qte I’ environnement
proche, familial, baisse les bras,
gue I'inactivité professionnelle
entraine une |éthargie, un
laiser-dler, .. Alors le mal-
étre prend le dessus, les
troubles psychologiques
interviennent, le erveau perd
de ses compétences, les
capacités intellectuelles
baissent et on rentre dans le
cacle inferna du handicgp qu
s handicape lui-méme...

Mais ne dirait-on pas la méme
chose de tout étre humain qui se
laise aler face aun olstade,
quel qu'il soit, difficile certes,
demandant force et courage
mais possible & surmonter? La
micro ddétion 22q11l hest pas
une excuse, €lle doit é&re un
moteur, ure raison pour se
battre, un dfit a relever toute
sa vie mais qui en vaut la
peine.... Je pense anotre amie
Judy Wickum, 60ans, arriere-
grand-mére, ( 7 descendants
atteints dans sa lignée..) et
combattante depuis toujours, je
pense a cette maman de
I"association, (elle se
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rennaitra) deux enfants, un
travail, un mari, et qui chaque
jour releve le défit avec courage
et toujours le sourire, je pense a
notre australien, Robert, 59 ans,
porte-parole des adultes dans le
monde anglo-saxon, qui écrit, se
bat, fortement impliqué dans
I’assciation VCFSEF, je pense
a ce monsieur du Sud de la
France fou de roses ( jusqu'a en
créer une) passionné de
jardinage, il avance chaque jour
avec ourage d force...

Certes, il est d'autres problémes
médicaux qu semblent pointer le
nez avec I'&ge mais la ausg, il
existe des remedes et, en plus,
tout reste a éudier, comprendre
et peut-étre... devancer, prévenir,
empédher.

Javais envie de partager avec
vous ces réflexions, e auss
d'attendre vos remarques, VOS
réections. Je pense profondément
gque nous tous choisissons,
quelque part, ce que nous faisons
de notre vie, (excepté les
personnes <hizophrenes ou
autistes qui ne maitrisent
mal heureusement rien).

Selon que vous combattrez ou beisserez les bras, vivrez votre handicgp comme un d&fi ou un
malheur tombé du hesard, vare avenir en seratransformé. J attends encore le papa dteint qui
proposerade sinvestir dans |’ asociation, nows en aurions bien besoin.....

Appatez-nows vos témoignages, racontez-nous par courriel ou par courrier. Donnez-nous
auss desidées, que pourait faire |’ asociation pou les adultes, que pourions-nous faire tous

ensembile...

- solli citer des chercheurs, des médedns,
- initier des études ciblées ur les adultes
- nouws rapprocher d autres associations d’ adultes handicgpés pour partager

- propcser al’ Alli ance des maladies rares ce nouveau combat d’ une prise en charge aléquate
delaschizophrénie en France loin des Hospices qui sont le lot des malades aujourd’ hui.

Jevous donre laparole.

Ensemble nous avancerons, seul... nous ne pouvors rien. Battons-nous ensemble.

Dominique PFEIFFER









