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Ce document présente les travaux d’un groupe de travail réuni par I'Inserm
a la demande du Régime social des indépendants (RSI) pour élaborer des
propositions visant 2 améliorer le suivi des enfants dans le cadre des examens
de santé.

II s’appuie sur les données et les recommandations issues de plusieurs exper-
tises collectives publiées entre 2002 et 2007 et qui concernent la santé des
enfants et des adolescents.

Le centre d’expertise collective de I'Inserm a assuré la coordination de cette
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Avant-propos

Au cours du siecle dernier, la morbidité et la mortalité infantiles ont été de
mieux en mieux maitrisées. Cependant, les évolutions des modes de vie, de
I’environnement écologique, économique et social ainsi que les progres
médicaux ont fait émerger de nouvelles problématiques de la santé physique
et mentale. Des instances consultatives et en particulier la Conférence
nationale de santé de 1997 ont pointé des aspects de la santé chez les
enfants et adolescents (obésité, santé mentale...) devant étre considérés
comme prioritaires en santé publique.

Depuis une dizaine d’années, a la demande de plusieurs partenaires (Canam
devenue RSI, MGEN, Opeps?, Direction générale de la santé), I'lnserm a
réalisé, sous la forme d’une dizaine d’expertises collectives, un bilan des
connaissances scientifiques et médicales sur différentes problématiques de
santé des enfants.

La Canam, devenue le RSI (Régime social des indépendants), a souhaité
disposer d’une expertise opérationnelle concernant les évolutions poten-
tielles du suivi des enfants en termes d’examen de santé, et de repérage de
facteurs de risque s’appuyant sur les connaissances scientifiques récemment
acquises.

Cette expertise opérationnelle a sollicité un groupe de travail regroupant des
chercheurs ayant participé aux expertises collectives précédentes sur la santé
de l'enfant, des représentants des institutions en charge des programmes de
dépistage et de prévention (Direction générale de la santé, Education natio-
nale, Institut national de la prévention et de I'éducation pour la santé), des
médecins de la Protection maternelle et infantile, des médecins de 'Education
nationale, des médecins généralistes, des pédiatres et des représentants des
associations de patients. Ces travaux complétent une précédente expertise
opérationnelle sur la prévention « Santé des enfants et des adolescents, propo-
sitions pour la préserver » publiée en 2003 et mise a jour en 2009.

Dans sa réflexion, le groupe de travail s’est appuyé sur différents rapports et
travaux d’experts ainsi que sur les données rassemblées dans les expertises
collectives Inserm suivantes : « Déficits visuels, dépistage et prise en charge
chez le jeune enfant », 2002 ; « Déficits auditifs, recherches émergentes et

a. Canam : Caisse nationale d’assurance maladie des professions indépendantes ; MGEN : Mutuelle
générale de 'Education nationale ; Opeps : Office parlementaire d’évaluation des politiques de santé
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XII

applications chez 'enfant », 2006 ; « Troubles mentaux, dépistage et pré-
vention chez Penfant et adolescent », 2002 ; « Trouble des conduites chez
I'enfant et Padolescent », 2005 ; « Dyslexie, dysorthographie, dyscalculie,
bilan des données scientifiques », 2007.

La premiere partie de cet ouvrage présente une synthése des connaissances
issues des cinq expertises citées ci-dessus concernant les prévalences des
déficits ou troubles, leurs facteurs de risques, les outils de suivi des enfants en
termes de dépistage ou de diagnostic ainsi que la prévention et/ou la prise en
charge. La deuxiéme partie décrit les objectifs, les dispositifs, la réglementa-
tion et les réalisations des examens de santé durant I'enfance en France. La
troisieme partie aborde le suivi des enfants a travers quatre bilans systéma-
tiques de 0 a 6 ans du carnet de santé (naissance, 9 mois, 24 mois, 6 ans).
Pour chacun des bilans, sont présentés des outils susceptibles d’étre utilisés
pour le repérage d'un déficit ou trouble (décrits dans la premiere partie de
cet ouvrage) correspondant a 'Age de I'enfant. La perspective d’une générali-
sation de I'application de tels outils lors des examens de santé nécessite non
seulement d’analyser les possibilités offertes par les dispositifs en place, la
disponibilité et la formation des acteurs impliqués, mais également de débattre
des enjeux éthiques avec les professionnels de santé et les associations de
patients.

Le suivi des enfants a travers les différents examens de santé s’inscrit dans
une démarche globale constituée d’un ensemble d’actions de promotion de
la santé physique et mentale, d’interventions préventives et de soins. Une
telle démarche doit agir sur plusieurs déterminants, c’est-a-dire qu’elle doit
permettre a la fois de diminuer les facteurs de risque, d’augmenter les fac-
teurs de protection et de garantir les meilleures conditions d’efficacité des
soins. Cette démarche met a contribution non seulement le milieu médical
mais également les parents, le milieu scolaire et 'environnement social. Les
études sur les actions de promotion de la santé et sur leur évaluation restent
encore trop peu développées en France.
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Introduction

La premiere partie de cet ouvrage présente une synthése des connaissances
issues de plusieurs expertises collectives qui se sont intéressées au développe-
ment et A la santé de 'enfant. Les déficits auditifs et visuels peuvent étre
repérés tres tot dans I'enfance grace a une bonne information diffusée aupres
des pédiatres, des médecins généralistes et par 'organisation de dépistages.
Le diagnostic dans le domaine des troubles visuels ou auditifs bénéficie éga-
lement de nouvelles technologies diagnostiques non invasives. Un diagnostic
précoce de ces déficits permet de mettre en place des prises en charge qui
assurent a l'enfant un développement harmonieux de ses compétences
motrices, cognitives et affectives.

La prévalence des surdités congénitales chez ’enfant est estimée a environ
1/1 000 dans la plupart des pays. Les surdités profondes représentent environ
un quart des surdités présentes a la naissance. Il s’agit dans 75 % des surdités,
de cas héréditaires. Les surdités moyennes (40-70 dB sur la meilleure oreille)
constituent environ 50 % des surdités observées. Il existe actuellement des
techniques de dépistage utilisables dés les premiers jours de la vie et mises en
ceuvre 2 titre expérimental dans certains programmes. Quelle que soit I'origine
du handicap auditif, tous les travaux s’accordent pour dire qu'il est néces-
saire de dépister la surdité de I'enfant le plus tot possible afin que les enfants
sourds puissent avoir la possibilité de bénéficier d'une prothese auditive des
leur plus jeune Age. La précocité de la réhabilitation est un des facteurs
majeurs de la qualité du développement du langage oral chez I'enfant. En
effet, la plupart des familles choisissent plutot une réhabilitation auditive
visant a 'acquisition du langage oral que le langage gestuel.

La prévalence des déficits visuels séveres (cécité) est d’environ 0,1 a 0,5/1 000
dans les pays européens. Elle est entre 0,2 et 1,8/1 000 en France (enfant de
0 a 17 ans) pour la vision basse. On estime la prévalence des déficits légers
entrainant une amblyopie entre 1 a 3 %. Au total, la prévalence des anoma-
lies nécessitant traitement et surveillance chez les enfants de moins de 5 ans
est proche de 10 %. Différentes situations pathologiques ou de prématurité
peuvent exposer l'enfant 2 un risque élevé d’anomalies visuelles parfois
séveres. Alors que la prise en charge des déficits visuels séveres apparait
nécessairement précoce, adaptée et globale, elle est parfois trop tardive pour
les déficits plus légers du fait de la discrétion des symptomes et du manque
de sensibilisation des professionnels. Cependant, un déficit visuel est suscep-
tible d’affecter le développement de 'enfant et de diminuer ses performances
a 'age scolaire. Une intervention précoce par un traitement souvent simple
(correction optique, occlusion d’'un ceil) peut permettre de restaurer I'acuité
visuelle et d’éviter I'installation d’'une amblyopie.
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D’apres les pédiatres, les troubles émotionnels (ou affectifs) et du comporte-
ment chez l'enfant et P'adolescent constituent une part importante des
demandes de consultations. Selon la seule étude francaise publiée en 1994
chez I'enfant d’age scolaire, la prévalence de ces deux types de troubles
ensemble est proche de 10 % (la prévalence de chacun étant d’environ
5%). Les troubles du comportement (hyperactivité, trouble oppositionnel)
sont facilement repérés chez I'enfant a la maison comme a I’école. Le début
des apprentissages scolaires est souvent le moment de révélation de ce type
de trouble. En revanche, les troubles émotionnels (troubles anxieux et trou-
bles de I’humeur) restent souvent discrets pendant la petite enfance pour
s'exprimer plus intensément au moment de la puberté. L'intérét d’'un repé-
rage de signes d’appel de ces troubles ou de facteurs de risque chez 'enfant
est de pouvoir mettre en place prévention et prise en charge pour éviter
I'installation d’un état chronique ayant des répercussions sur le fonctionne-
ment psychosocial, individuel et familial.

Les parents sont les plus & méme de repérer les anomalies de la communica-
tion et des interactions sociales chez leur jeune enfant présentant un trouble
envahissant du développement (autisme ou autre TED). L’intérét d’un repé-
rage précoce de signes d’alerte puis d’un diagnostic réside dans la possibilité
de mettre en place des interventions éducatives dont plusieurs ont montré
leur efficacité pour améliorer le langage et les compétences sociales et per-
mettre 2 'enfant de participer aux activités scolaires en milieu ordinaire. Il
s'agit d’'un trouble rare dont la prévalence est de I'ordre de 0,3 % mais dont
la sévérité justifie I'intérét de promouvoir son repérage précoce aupres des
professionnels de la petite enfance.

En santé mentale, les outils utilisables pour repérer et diagnostiquer sont
différents selon le trouble recherché et dépendent de I'Age de I'enfant ou de

’adolescent. Il reste encore & concevoir et valider des instruments simples
d’utilisation pour faciliter la tAche des médecins de premiere ligne.

Les difficultés rencontrées par les enfants au début des apprentissages scolaires
(lecture écriture, orthographe, calcul) peuvent étre ponctuelles et vite corri-
gées ou bien I'expression de troubles plus conséquents qu’il est important
d’explorer dans leur complexité pour éviter I'installation de I'échec scolaire.
Les troubles spécifiques des apprentissages scolaires (dyslexie, dysorthographie,
dyscalculie) ne résultent pas de déficits sensoriels ou intellectuels, ils sont la
manifestation de dysfonctionnements cognitifs spécifiques. Une attention
particuliere est maintenant portée a ce type de trouble en milieu scolaire.
D’apres quelques études en France, on estime la prévalence des troubles
d’acquisition de la lecture (sans savoir s'il s’agit de la dyslexie au sens strict)
a 6-8 %. Cette prévalence est similaire dans les études anglophones. Un
trouble du langage oral est souvent décrit comme un signe prédictif de
dyslexie. Il est donc important d’y porter attention. Des outils adaptés a 'age
des enfants sont maintenant recommandés pour repérer, dépister ou diagnos-
4 tiquer un trouble spécifique et en orienter la prise en charge.
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Troubles auditifs

En France, la surdité touche chaque année pres de huit cents nouveau-nés.
Elle a des conséquences sur I'acquisition du langage de I'enfant et affecte son
développement intellectuel et socio-affectif. Les surdités séveres ou profondes
représentent environ un tiers des surdités présentes a la naissance et environ
trois quarts des enfants sourds ont une surdité d’origine génétique. Les pou-
voirs publics sont particulierement attentifs aux travaux de recherche qui
peuvent avoir un impact sur la prise en charge de ce probleme de santé
publique (Loi n°2004-806 du 9 aotit 2004-JO du 11/08/2004 relative a la
politique de santé publique).

Définitions

L’examen audiométrique et les tests objectifs de I'audition permettent de
distinguer deux grandes catégories de déficits auditifs chez 'enfant, celles
portant sur 'appareil de transmission (oreille externe, mais surtout oreille
moyenne) et celles en rapport avec une atteinte de I'appareil de perception
(oreille interne principalement).

Les surdités néonatales peuvent étre classées selon le degré de perte auditive
(1égere, modérée, sévere, profonde), d’apres 'emplacement du défaut primaire
(oreille externe, moyenne, interne) ou selon le caractere isolé ou syndromique
du déficit. Elles peuvent aussi étre distinguées en fonction de leur origine.
Ainsi, entre 10 et 15 % des surdités de 'enfant sont d’origine génétique syn-
dromique (c’est-a-dire associées a d’autres symptomes ou anomalies) et 60 %
correspondent 2 une surdité génétique non syndromique (isolée). Enfin,
environ un tiers est di a des facteurs environnementaux entrant en jeu au
cours de la période pré-, péri- ou post-natale. Ces surdités dites acquises ont
pour cause des infections prénatales telles que la rubéole, les infections a
cytomégalovirus, 'exposition a des médicaments ototoxiques, la prématurité,
mais aussi des infections contractées apres la naissance et durant I'enfance
comme des méningites bactériennes, des otites chroniques ou encore des
traumatismes.

ANALYSE
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Prévalences

La prévalence de la surdité de 'enfant est une donnée qui trouve son appli-
cation dans la planification, par les autorités de santé, des ressources néces-
saires au diagnostic et a la prise en charge des enfants sourds (Russ et coll.,
2003). Elle sert également de référence a I'aune de laquelle on peut juger du
succes d’'un programme de dépistage néonatal systématique de la surdité.

De nombreux facteurs peuvent faire varier la prévalence de la surdité. L'age
de I'enfant, les techniques choisies pour explorer son audition, les criteres
retenus pour attribuer a sa déficience auditive un niveau de sévérité (Gregg
et coll., 2004), les éventuelles particularités socioéconomiques (Kubba et
coll., 2004) ou culturelles (Smith et coll., 2005) du bassin de vie sont des

éléments dont il faut tenir compte dans I’estimation de la prévalence.

Prévalence de la surdité congénitale de perception

Les chiffres de prévalence rapportés dans la littérature sur la surdité congéni-
tale de perception apparaissent dans le tableau 1.1, classés par ordre crois-
sant. La variabilité d’'une étude a l'autre est attestée par les valeurs extrémes

(0,9/1 000 a 2,2/1000) et le choix de certains auteurs de donner une
fourchette plutdt qu'une proportion précise.

Tableau 1.1 : Prévalence de la surdité congénitale de perception de I'enfant

Références Pays Critere Prévalence Méthode employée

pour 1 000
Wessex Grande- >40dBHL surla 0,9 Dépistage néonatal systématique
Universal Bretagne meilleure oreille pendant 3 ans

Neonatal Hearing ~ (Wessex)
Screening Trial

Group, 1998

Shoup et coll., Etats-Unis  >40dBHLsurla 1 Dépistage néonatal systématique

2005 (Texas) meilleure oreille dans un méme hoépital, pendant
4 ans

Smith et coll., Etats-Unis =40 dB HL surla >1 Estimation a partir de données

2005 meilleure oreille antérieures d'origine américaine

Van Naarden et Etats-Unis  >40 dB HL surla 1,10 Etude transversale sur toutes

coll., 1999 (Atlanta) meilleure oreille les naissances d’une région
pendant 5 ans (enfants agés de
3a10ans)

Fortnum et Grande- >40 dB HL surla 1,12 Etude transversale sur toutes

Davis, 1997 Bretagne meilleure oreille les naissances d’une région

(Trent) pendant 5 ans (1985-1990)
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Russ et call.,
2003

Parving, 1999

Kubba et coll.,
2004

Mason et
Hermann, 1998

Shoup et coll.,
2005

Davis et coll.,
1995
Robertson et
coll., 1995

Keren et coll.,
2002

Uus et Davis,
2000

Russ et coll.,
2003

Yoshinaga-Itano
et coll., 1998
Mehl et
Thomson, 1998

Australie
(Victoria)

Grande-
Bretagne et
Danemark

Grande-
Bretagne
(Glasgow)

Etats-Unis

Etats-Unis
(Texas)

Grande-
Bretagne

Australie

Etats-Unis

Estonie

Australie
(Victoria)

Etats-Unis
(Colorado)
Etats-Unis
(Colorado)

> 40 dB HL sur la
meilleure oreille

>40dBHL surla
meilleure oreille

>40dB HL surla
meilleure oreille

>40 dB HL sur la
meilleure oreille

>40dB HL sur la
meilleure oreille, en

incluant les enfants a

dépistage néonatal

positif perdus de vue

>40dB HL surla
meilleure oreille

Suffisamment sévere

pour perturber

le développement
du langage
>40dB HL surla
meilleure oreille
>40dBHL surla
meilleure oreille

>20dBHL surla
meilleure oreille

>20dB HL surla
meilleure oreille

>20dB HL surla
meilleure oreille

1,12

1,16

1,181

1,4

15

1-2

1-2

1-2

1,54

2,09
(40 % entre
20-40 dB HL)

2,18

2,2

Etude d’'une cohorte d’enfants nés
en 1993 dans une région, appareillés
dans les 6 premieres années, et
suivis jusqu’a 'age de 6 ans

Etude de cohortes d’enfants nés
entre 1982 et 1988

Etude transversale sur toutes les
naissances d’une région pendant
9 ans (1985-1994)

Dépistage néonatal systématique
sur une période de 5 ans

Dépistage néonatal systématique
dans un méme hopital, pendant
4 ans

Etude de cohortes (nouveau-nés
bien portants)

Estimation & partir de données
antérieures d’origine australienne

Etude projective modélisée

Etude transversale sur toutes les
naissances d’une région pendant

5 ans (enfants agés de 0 & 5 ans)
Etude d'une cohorte d’enfants nés
en 1993 dans une région, appareillés
dans les 6 premieres années, et
suivis jusqu'a I'age de 6 ans
Dépistage néonatal systématique
dans une région

Dépistage néonatal systématique

1 Variation de 0,47 a 1,72 selon le niveau socioéconomique

Prévalence des différents degrés de surdité

Concernant la prévalence des différents degrés de surdité, I'étude de Fortnum
et coll. (2002) au Royaume-Uni est la plus compléte : parmi 17 160 enfants
sourds de 3 a 18 ans (> 40 dB HL!, moyenne sur 0,5, 1, 2, 4 kHz), les degrés

1. db HL : décibel hearing level
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de surdité étaient répartis comme suit : 53 % surdités moyennes, 21 % surdités
séveres, 25 % surdités profondes (tableau 1.I1). En Australie (Russ et coll.,
2003), parmi une cohorte de 134 enfants appareillés entre O et 6 ans dans
I’état de Victoria, la répartition des degrés de surdité était la suivante : 40 %
surdité légere, 31 % moyenne, 15 % sévere, 8 % profonde.

Tableau 1.11 : Répartition des surdités selon le degré de perte auditive (dB)

Types de surdité Degré de perte auditive Degré de perte auditive Répartition (%)
(dB) d’apres Fortnum et coll., 20022

Surdité légere 20-40 - -

Surdité moyenne 40-70 41-70 53

Surdité sévere 70-90 71-95 21

Surdité profonde >90 >95 25

TIntervalles couramment retenus pour classer les surdités par degré
2 Etude la plus compléte disponible qui se conforme aux critéres de la British Society of Audiology (1988)

Les surdités profondes (définies par une perte auditive moyenne supérieure a
90 dB sur la meilleure oreille) sont largement devancées par les surdités
moyennes (40-70 dB sur la meilleure oreille). Cette donnée objective, trop
souvent oubliée, montre bien que la prise en charge éducative des enfants
dépistés a la naissance ne saurait se réduire 2 I'implantation cochléaire, et
qu'une approche beaucoup plus large de la prise en charge précoce est
nécessaire si 'on désire que ces enfants tirent réellement profit du dépistage
néonatal.

Malgré la prévalence forte de la surdité, vraisemblablement autour de 1,5/1 000,
et la chronicité des soins dont ces enfants ont besoin, aucune caisse d’assu-
rance maladie (qu’'elle soit départementale ou régionale) n’est en mesure de
donner une estimation rigoureuse des cofits engendrés par le handicap auditif
et sa prise en charge a cet Age.

L’existence d’un registre national des surdités de 'enfant dans certains pays
(Australie, Canada, Suéde, Grande-Bretagne...) facilite la connaissance des
données de base de prévalence et de soins.

Prévalences des déficiences auditives en France

En France, la prévalence des déficiences auditives est comprise entre 0,49 et

0,8/1 000 ; ces taux de prévalence correspondent a des générations d’enfants

s'échelonnant de 1972 a 1996 et a des enfants 4gés de 7 a 16 ans
8 (tableau 1.1II).
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Tableau 1.11I : Prévalence des déficiences auditives en France

Références Année de naissance Age (années) Type de déficience Prévalence
pour 1 000

Rumeau-Rouguette 1972, 1976, 1981 9-14 Perte > 70 dB' 0,80

et coll., 1994

Baille et coll., 1996 1976-1985 7-16 Perte > 70 dB' 0,66

Lacour et coll., 1995 1984 Surdité 0,88

profonde/sévere
RHEOP, 2001 1980-91 7 Perte > 70 dB' 0,70
RHEOP, 2004 1996 7 Perte > 70 dB! 0,49

1 Perte auditive bilatérale en décibels (dB) (sans correction)

Prévalence des causes de surdité

La connaissance de la prévalence des principales causes de surdité de
’enfant peut aider le clinicien & choisir les moyens d’investigation étiologique
les plus pertinents, c’est-a-dire ceux pouvant s’avérer informatifs chez le plus
grand nombre possible d’enfants. Cette connaissance sert aussi a identifier
les actions qui pourraient étre les plus bénéfiques en matiere de prévention.
Mais, comme pour la prévalence générale de la surdité, il faut savoir tenir
compte de I'influence potentielle de variables telles que 'Age de I'enfant et
le bassin de vie.

Concernant I’étiologie de la surdité, au Royaume-Uni, parmi 17 160 enfants
sourds, Fortnum et coll. (2002) rapportent les causes suivantes (pas de
diagnostic moléculaire a cette période) :

® 29,7 % génétiques ;

¢ 19 % environnementales ;

® 49 4 % inconnues.

Les facteurs de risque a prendre en compte chez le nouveau-né sont les
suivants : infection intra-utérine (cytomégalie, rubéole, herpes, toxoplas-
mose) ; poids de naissance inférieur 2 1500 g; prise de médicaments
ototoxiques ; anoxie néonatale avec un score d’Apgar de 0-4 a 5 minutes ;
ventilation mécanique pendant plus de 5 jours; hyperbilirubinémie avec
taux sanguin de bilirubine aux alentours de la limite d’exsanguino-
transfusion ; méningite bactérienne ; anomalies craniofaciales ; signes et
symptdmes d’un syndrome potentiellement associé a un trouble auditif
congénital ; surdité familiale (tableau 1.IV).

Aussi, il est démontré depuis plus d’'une décennie qu’un séjour postnatal en
unité de soins intensifs est associé a un risque de déficience auditive
décuplé.

ANALYSE
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Tableau 1.1V : Prévalence a la naissance de la surdité congénitale de perception
chez les bébés a risque

Références Pays Populations Prévalence Méthode employée
& la naissance
pour 1 000
Keren et coll., Etats-Unis Nourrissons avec facteurs ~ ~8 Projection modélisée
2002 de risque pour la surdité
Baroch, 2003 Etats-Unis UNSI (unité néonatale de 20-40 Estimation a partir de
soins intensifs) données antérieures
d’origine américaine
Davis et coll., Grande-Bretagne ~ Nouveau-nés avec un ou 40-50 Etude de cohortes
1995 plusieurs facteurs de

risque audiologique

Surdités héréditaires

Les surdités génétiques sont, dans la trés grande majorité des cas, des
maladies monogéniques. Le mode de transmission autosomique récessif est le
plus fréquent (environ 80 % des cas de surdité prélinguale). Du fait de la trés
grande hétérogénéité génétique de ce handicap sensoriel (probablement une
centaine de génes impliqués dans les surdités non syndromiques), de la
présence de surdités impliquant des geénes différents dans les familles
concernées, I'analyse génétique de ces familles (études de liaison génétique,
préalable nécessaire a l'identification des génes) a été rendue particuliere-
ment difficile.

La prévalence de la surdité congénitale ou d’apparition précoce (prélinguale)
est estimée aux environs de 1/1 000. Les rares données d’épidémiologie
génétique dont on disposait jusque dans les années 1990 semblaient indiquer
une proportion d’environ 50 % de cas héréditaires parmi les surdités de
I'enfant (syndromiques et non syndromiques confondues). Aujourd’hui,
presque la moitié des genes impliqués dans les quelques 300 surdités syndro-
miques (Toriello et coll., 2004) sont connus. L’identification de ces génes ne
présente aucune difficulté particuliere. Toute autre est la situation pour les
surdités isolées. Du fait de la fréquence des unions, d'une part entre personnes
malentendantes, parce qu’elles sont souvent éduquées dans des centres
spécialisés et partagent une méme langue (la langue des signes), et d’autre
part entre enfants de malentendants, I'analyse génétique des surdités isolées
se heurte 2 un obstacle majeur: la coexistence, dans une méme famille,
d’alleles mutés de genes différents, dont il n’est pas possible de suivre indivi-
duellement la transmission faute de criteres cliniques permettant de diffé-
rencier les différentes formes génétiques de surdité correspondantes. L'étude,
a partir de 1990, de familles vivant dans des isolats géographiques, qui sont
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en régle générale fondés par un petit nombre de personnes, a permis de
s'affranchir de cette difficulté. Dans de telles familles en effet, on peut faire
I’hypothese que la surdité a pour origine une atteinte génique unique.

Outils de dépistage

L’immense majorité des surdités de perception, qu’elles soient néonatales ou
acquises, impliquent un dysfonctionnement de la cochlée ou de l'interface
cochlée/neurones auditifs. Les atteintes plus centrales existent, notamment
dans les presbyacousies, mais trés rarement de maniere isolée. L’exploration
de la cochlée est donc la base du dépistage et du diagnostic des surdités.

Deux méthodes d’exploration objectives, rapides et non invasives

Les années 1970 ont vu I'’émergence et le développement de deux méthodes
permettant de tester objectivement la cochlée et/ou les voies auditives :
d’une part les potentiels évoqués auditifs précoces (PEAP) qui consistent a
isoler la partie d'un électro-encéphalogramme synchrone de stimuli auditifs
brefs (Jewett et coll., 1970), et d’autre part les otoémissions acoustiques
(OEA), sons réémis par certaines cellules cochléaires, les cellules ciliées
externes (CCE), en réponse a des stimuli acoustiques brefs ou continus
(Kemp, 1978). Le test des OEA prend quelques dizaines de secondes par
oreille, tout en nécessitant un calme relatif, tandis que celui des PEAP
requiert plutdt 20 minutes dans sa version diagnostique et un calme quasi
parfait, donc chez le jeune enfant un sommeil profond, une sédation voire
une anesthésie. La présence des OEA indique une fonction normale des
CCE, et par extrapolation, tend a2 démontrer une audition normale, parce
que les CCE sont le plus souvent impliquées dans une surdité de perception.
A contrario, 'absence ’OEA démontre — si la transmission du son a été nor-
male, donc en I'absence de probleme technique ou d’anomalie des oreilles
externe et moyenne — une surdité de perception d’au moins 30 dB. Les
PEAP, quant a eux, exigent pour leur recueil I'utilisation de sons trés brefs,
ne contenant guére que des fréquences autour de 2 4 4 kHz (sauf les Auditory
Steady-State Responses — ASSR — en cours de mise au point). Ils permettent
une estimation du seuil auditif dans cet intervalle fréquentiel, ainsi qu'une
différenciation entre pathologies de la cochlée et des voies nerveuses, trés
utile en cas de suspicion de neuropathie. Grice au développement
d’algorithmes rapides et automatisés dans les années 1990-2000, les deux
méthodes, PEAP et OEA, sont implémentées dans des appareils de dépistage
automatisés.

11
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Otoémissions acoustiques

Les otoémissions acoustiques (OEA) désignent des sons de faible intensité
produits par l'oreille interne et recueillis dans le conduit auditif externe a
'aide d’un petit microphone (Ho et coll., 2002). Leur découverte a la fin des
années 1970 (Kemp, 1978) a bouleversé la compréhension du fonctionne-
ment de loreille interne et du systeme auditif d'une facon plus générale
(Oostenbrink et Verhaagen-Warnaar, 2003), en suggérant que dans une
cochlée normale, la contraction rythmique des cellules ciliées externes était
capable d’amplifier, 2 des endroits précis, les mouvements de la membrane
basilaire et de I'organe de Corti induits par les sons extérieurs de moins de

60 dB.

En matiere de dépistage néonatal, seules sont utilisées les OEA enregistrées
apres stimulation de 'oreille par des sons. Dans la trés grande majorité des
études, les sons stimulants sont représentés par des clics (Stevens et coll.,
1990 ; Kemp et Ryan, 1993 ; Watkin, 1996 ; Vohr et coll., 1998 ; Aidan et
coll., 1999 ; Sergi et coll., 2001 ; Ho et coll., 2002 ; Morales Angulo et coll.,
2003 ; Gonzalez de Aledo Linos et coll., 2005). Les produits de distorsion,
type particulier I’'OEA, qui ont été proposés chez I’adulte comme moyen de
dépistage des surdités liées au travail dans le bruit (Chan et coll., 2004), sont
beaucoup moins employés dans le dépistage de la surdité chez le nouveau-né

(Chiong et coll., 2003).

Chez le nouveau-né, les OEA provoquées par des clics constituent un test de
dépistage rapide (durée d’examen souvent inférieure a 1 minute par oreille
avec les appareils actuels), simple (enregistrement automatisé donnant lieu a

un résultat binaire : réussite/échec) et fiable. La reproductibilité a I'épreuve
test-retest est élevée avec un écart inférieur 2 1 % entre les deux tests

(Franklin et coll., 1992 ; Marshall et Heller, 1996).

La majorité des programmes de dépistage qui font appel aux OEA utilisent
un dispositif a deux étapes, les enfants présentant un résultat suspect au
premier test étant systématiquement testés une deuxiéme fois. Le délai entre
le premier et le deuxiéme test est toutefois variable.

L’absence d’OEA chez le nouveau-né peut toutefois relever de deux méca-
nismes trés différents. Il peut s’agir d’une pathologie méme légere de l'oreille
moyenne, car une surdité de transmission de 15-20 dB HL suffit en général a
les faire disparaitre. Il peut aussi s’agir d’une atteinte des cellules ciliées
externes responsable d’une surdité de perception = 25-30 dB HL (moyenne
des seuils audiométriques a 0,5, 1 et 2 kHz). Cette double dépendance a
I’égard de la fonction de l'oreille moyenne et de l'oreille interne explique
que, dans un programme de dépistage néonatal, la spécificité? des OEA (77 a

2. Spécificité : capacité a donner un résultat négatif quand il n’y a pas de surdité de perception
>40 dB HL
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96 % selon les études) soit un peu moins bonne que leur sensibilité® (entre
96 et 100 % selon les auteurs). Pour optimiser la spécificité, les programmes
de dépistage néonatal fondés sur les OEA sont donc structurés en deux
étapes : les enfants suspects au premier test étant systématiquement testés
une deuxieme fois.

Potentiels évoqués auditifs automatisés

Contrairement aux potentiels évoqués auditifs traditionnels, les potentiels
évoqués auditifs automatisés (PEAA) s’enregistrent en stimulant loreille
avec une seule intensité sonore, le plus souvent 35 dB (van Straaten et coll.,
2003). Il ne s’agit donc pas de déterminer le seuil auditif, mais de dépister les
nouveau-nés chez lesquels d’autres investigations seront nécessaires. Les
PEAA représentent, comme les OEA, une technique non invasive, mais ils
s'en distinguent fondamentalement par les structures dont ils explorent
Iactivité physiologique. Les PEAA explorent l'oreille externe et moyenne, la
cochlée, le nerf auditif et les voies auditives du tronc cérébral (Low et coll.,
2005). A l'intensité habituellement employée, c’est-a-dire 35 dB, c’est 'onde V
qui représente la composante essentielle des enregistrements. Comme pour les
OEA, les appareils fournissent une réponse binaire (réussite/échec, c’est-a-dire
test négatif/positif, ou encore résultat normal/suspect).

Méme si la spécificité des PEAA est meilleure que celle des OEA, les pro-
grammes de dépistage néonatal utilisant les PEAA sont eux aussi organisés
en deux étapes (les enfants ayant un premier test positif étant systémati-
quement testés une seconde fois), afin de réduire le taux de faux positifs et
renforcer la valeur prédictive positive.

Programmes de dépistage néonatal

L’intérét pour I'exploration auditive au cours de la période néonatale s’est
considérablement développé sous l'influence de trois phénomenes. Le pre-
mier est le retard au diagnostic constaté par un grand nombre d’auteurs chez
les enfants atteints de surdité congénitale (Coplan, 1987 ; Watkin et coll.,
1990 ; Robertson et coll., 1995 ; Kittrell et Arjmand 1997 ; Deben et coll.,
2003). Le deuxiéme facteur est I'avénement de techniques capables de
dépister avec fiabilité un trouble de I'audition dés les premiers jours de vie,
qu'il s’agisse des otoémissions acoustiques (Stevens et coll., 1990 ; Kemp et
Ryan, 1993 ; Watkin, 1996 ; Vohr et coll.,, 1998 ; Aidan et coll., 1999 ;

Anaes, 1999) ou des potentiels évoqués auditifs automatisés (Barsky-Firkser

3. Sensibilité : capacité a donner un résultat positif quand il y a une surdité de perception > 40 dB HL
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et Sun, 1997 ; Oudesluys-Murphy et Harlaar, 1997 ; Mason et coll., 1998 ;
van Straaten, 1999 ; Clemens et coll.,, 2000). La troisi¢tme raison qui a
conduit a Pessor de 'exploration fonctionnelle auditive dans les premiers
mois de vie a été le besoin impératif d’asseoir un diagnostic précoce chez le
plus grand nombre possible d’enfants dépistés a la naissance, idéalement
avant I’Age de 3 mois (Erenberg et coll., 1999 ; European Consensus Statement
on Neonatal Hearing Screening, 1999).

Toutes techniques de dépistage confondues (otoémissions acoustiques,
potentiels évoqués auditifs automatisés), la littérature des 10 a 15 dernieres
années (Vohr et coll., 1998 ; Projet québécois de dépistage néonatal de la
surdité, 2005) fait état d’une sensibilité (capacité du test 2 donner un résultat
positif quand le probléeme est présent) qui varie entre 96 et 100 %, et d’une
spécificité (capacité du test a2 donner un résultat négatif quand le probleme
est absent) qui oscille entre 77 et 96 %.

La grande majorité des programmes de dépistage néonatal se fixe pour objectif
d’identifier les enfants présentant une surdité de perception (ou mixte) d’au
moins 40 dB HL sur la meilleure oreille (prévalence chez les nouveau-nés
« tout-venant » autour de 1,5/1 000).

Comme pour tout dépistage, quatre types de résultats peuvent étre
rencontrés : les vrais positifs (la population cible, caractérisée par une
surdité de perception =40 dB HL), les faux positifs (les enfants présentant
un résultat suspect au test néonatal mais dont la suite des examens atteste
qu'ils ne sont pas atteints d’une telle surdité), les faux négatifs (enfants dont
le dépistage néonatal est négatif mais qui en réalité ont une surdité de per-
ception =40 dB HL) et les vrais négatifs (enfants dont le dépistage néonatal
est négatif et qui ne présentent effectivement pas de surdité de perception

>40dB HL).

Comparaison des deux types de tests dans les programmes
de dépistage

Les tests de dépistage par les OEA et les PEAA peuvent étre comparés d'un
point de vue scientifique d’une part, technique et financier d’autre part.

La premiere comparaison qui est faite entre les deux types de matériels est
scientifique, sous la forme des valeurs prédictives positives (VPP) rapportées
dans une dizaine de programmes. Les VPP pondérées permettent de tenir
compte du nombre d’enfants inclus dans les études. Les VPP pondérées sont
plus élevées dans les programmes de dépistage fondés sur I’étude des PEAA

(27,3 % versus 8,2 %) (tableau 1.V).

Les programmes de dépistage a double étape doivent étre privilégiés car ils
réduisent fortement le taux de faux positifs et surtout renforcent la VPP.
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Tableau 1.V : Valeur prédictive positive (VPP) et taux de faux positifs dans
différents programmes de dépistage néonatal de la surdité

Références Nombre Technique VPP Faux 1¢r test 2¢ test Faux

Pays d'enfants (%) positifs positif positif négatifs
testés (%) (%) (%) (%)

Thomson et coll., 3002 OEAet/ou 6,7

2001 PEAA

Etats-Unis

(Méta-analyse)

Gonzalez de Aledo 8836 OEA 7.9 33 6,7 0,7

Linos et coll., 2005 2 étapes

Espagne

Keren et coll., 2002 80000 OEA puis 8,8 1,5 ? 1,6

Etats-Unis PEAA

(Modélisation)

Morales Angulo 3987 OEA 10,0

et coll., 2003 2 étapes

Espagne

Kennedy, 1999 22280 OEA puis 15,0 1,5 ? 1,3 4

Grande-Bretagne PEAA

Prieve et coll., 2000 28 028 PEAA 22,0

Etats-Unis 2 étapes

Clemens et Davies, 3142 PEAA 24,0 0,8 42 1,1

2001 2 étapes

Etats-Unis

Joseph et coll., 4387 OEA puis 26,0

2003 PEAA

Singapour

Iwasaki et coll., 4085 PEAA 48,0 0,3 1,2 0,7 0,02

2003 2 étapes

Japon

van Straaten 2484 PEAA 82,0 0,6 8,0 31

et coll., 2003 2 étapes

Pays-Bas

Hall et coll., 2004 300 OEA et 83,3

Etats-Unis PEAA

Ensemble des 160 531 14,91

études

OEA : otoémissions acoustiques ; OEAA : otoémissions acoustiques automatisées ; PEA : potentiels évoqués
auditifs ; PEAA : potentiels évoqués auditifs automatisés ; VPP : valeur prédictive positive
1 Valeur prédictive positive pondérée

Le second critere scientifique sur lequel on peut s’appuyer pour juger de
Iefficacité d’'un programme de dépistage néonatal de la surdité est le taux de
faux négatifs. Le dépistage néonatal par les OEA ne permet pas de repérer
une catégorie particuliere de surdités de I'enfant. Les enfants diagnostiqués 15
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comme porteurs d'une « neuropathie auditive » sont caractérisés par une
préservation des OEA contrastant avec I'absence de PEA du tronc cérébral.
Or, on sait maintenant que ces enfants s’ils sont sourds profonds peuvent
recevoir avec succes un implant cochléaire.

Concernant les modalités pratiques, les PEAA permettent de tester les deux
oreilles en méme temps. Néanmoins, les OEA présentent I'avantage d’une
durée d’examen plus courte et celui d’'un cofit de 'appareil et de consommables
moins élevé.

Enfin, le repérage précoce des neuropathies auditives constitue un atout
incontestable des PEAA par rapport aux OEA. L’analyse de la littérature
atteste que seuls les protocoles de dépistage néonatal utilisant les PEAA
d’emblée, sont capables de détecter précocement les neuropathies auditives.
L’identification précoce des enfants atteints de ce type de surdité a des
conséquences pratiques sur la prise en charge. Si la surdité est moyenne ou
sévere, la rééducation orthophonique doit étre particulierement intensive
car, du fait de la mauvaise stimulation du nerf auditif par les cellules ciliées
internes, les informations élaborées par les prothéses auditives sont davan-
tage déformées quand elles atteignent le cerveau. Si la surdité est profonde,
la famille peut espérer un bon résultat d’'une implantation cochléaire entre-
prise précocement.

L’option d’enregistrer les OEA 2 la premiere étape du dépistage et les PEAA
a la deuxieme étape est prise par un nombre assez important de programmes
de dépistage, comme le programme national récemment mis en place au
Royaume-Uni (National Health Service, NHS). Cette option peut apparaitre
comme un bon compromis au plan financier. Toutefois, les partisans de ce
choix devront démontrer qu’ils n’ont pas trop de faux négatifs (4 % dans
I’étude initiale du Wessex) et que leur VPP est proche de celle des PEAA en
deux étapes (=15 %). En effet, les neuropathies auditives échapperont au
premier filtre (OEA) et la plus grande spécificité des PEAA ne concernera
que les enfants déja sélectionnés par la premiere étape du dépistage.

Programmes en France

Plusieurs programmes de dépistage néonatal ont été mis en route en France.
La Cnamts (Caisse nationale d’assurance-maladie des travailleurs salariés) a
confié a ’AFDPHE (Association francaise de dépistage et de prévention des
handicaps de I'enfant) la mise en place d’'un programme expérimental de
dépistage néonatal, pour 150 000 naissances, fondé sur les PEAA dans
6 villes francaises. D’autres programmes fondés sur les OEA sont testés a
’échelon local ou régional.

Quelles que soient les décisions prises en France dans les années 2 venir, un
effort d’évaluation devra étre consenti pour déterminer au mieux I'impact du
dépistage néonatal sur les indicateurs d’efficacité (VPP, proportions
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d’enfants diagnostiqués avant 6 mois, proportion d’enfants appareillés avant
12 mois, faux négatifs) actuellement recommandés dans les projections
modélisées (Keren et coll., 2002).

Dépistage dans les services de soins intensifs néonatals

Les PEAA doivent étre la technique de référence pour le dépistage dans les
services de soins intensifs néonatals ot la proportion d’enfants ayant une
« neuropathie auditive » est plus élevée que dans la population générale.

Tests diagnostiques apres dépistage néonatal

Parmi les criteres exigibles de tout programme de dépistage, énoncés avec
clarté par le National Screening Committee (Muir Gray, 2001) et rappelés par
le Projet québécois de dépistage néonatal (2005), le guide méthodologique
de la Haute autorité de santé (HAS, 2004), figurent deux principes 2 mettre
en exergue a propos des tests diagnostiques consécutifs au dépistage
néonatal :

e il doit exister un traitement efficace pour les cas dépistés et des indications
selon lesquelles le dépistage précoce conduit a un meilleur pronostic que
'intervention plus tardive ;

e il doit exister des criteres valides permettant de déterminer a qui le traite-
ment s’adressera ; ce traitement doit étre disponible.

La précision du diagnostic représente une étape-clé dans un programme de
dépistage néonatal sur I'audition (Delaroche et coll., 2004). En effet, I'orien-
tation vers un programme de développement précoce de I'audition et de la
communication est assurée en prenant en compte la nature et le degré de la
perte auditive de 'enfant, les attentes de ses parents et leurs valeurs culturelles

(HAS, 1999 ; Projet québécois de dépistage néonatal, 2005).

Si Pexigence d’'un diagnostic précis avant toute amplification prothétique
constitue une regle a la fois simple et assez largement acceptée, sa mise en
application dans les premiers mois de la vie est plus compliquée. Il faut en
effet faire face a des difficultés auxquelles n’échappe aucune des techniques
d’exploration auditive a cet age, que ce soit les PEA, les OEA, 'impédance-
métrie ou 'audiométrie comportementale.

Quelques pistes pour un diagnostic objectif plus précis
d’une surdité congénitale

Tandis que les OEA et les PEAP de dépistage permettent de trier les bébés
entre « normaux » et « suspects de surdité » au stade d'un programme de
dépistage, ce sont principalement les PEAP, cette fois de diagnostic, qui

17

ANALYSE



Santé de enfant — Propositions pour un meilleur suivi

18

permettent d’établir le degré d’une surdité une fois celle-ci dépistée. Or, les
PEAP utilisent par essence des stimuli trés brefs dont le spectre fréquentiel
est de ce fait restreint a des fréquences assez élevées. Dans le but d’étendre la
réalisation d’un « audiogramme » objectif a des fréquences plus basses, ce qui
peut faciliter l'instauration précoce d'un appareillage amplificateur bien
réglé, la technique dite des ASSR (Auditory Steady-State Responses), proposée
sous diverses formes il y a plus d’'une décennie, a été récemment développée.
Depuis 2 a 3 ans, deux appareils au moins sont commercialisés avec une
option ASSR. Cette technique recherche dans ’électro-encéphalogramme
la trace des réponses des voies nerveuses auditives (Pratt et coll., 2002) a des
sons continus de fréquence f, modulés en amplitude ou en fréquence a une
cadence prédéterminée. La présence de cette trace indique que le seuil auditif
a la fréquence f est dépassé, et ce sans contrainte sur la valeur de f, qu’on
peut notamment choisir 2 500 ou 1 000 Hz.

Les données encore peu nombreuses sont surtout disponibles chez des adultes
pour lesquels on dispose comme contrdle de I'audiogramme traditionnel
(Picton et coll., 2003 ; Luts et Wouters, 2005 ; Petitot et coll., 2005). Ces
données indiquent pour le moment une faisabilité correcte, que le sujet soit
éveillé ou endormi, mais les valeurs de seuil déterminées en ASSR semblent
biaisées dans le sens du pessimisme (de 15 a 30 dB selon les estimations), et
ce d’autant plus que le vrai seuil est proche de la normale. Ceci pousse pour
I'instant a considérer les résultats d’ASSR avec circonspection, mais suggere
aussi que dans le cas ot les ASSR sont les plus utiles a priori — c’est-a-dire
dans I’évaluation en basses fréquences des seuils d'un bébé qui présente une
forte élévation de seuil en hautes fréquences (révélée par les PEAP classiques)
— leurs résultats pourraient guider un appareillage conventionnel précoce,
préalable nécessaire avant toute éventuelle décision d’implantation (Firszt et
coll., 2004). A noter toutefois que lorsque les ASSR sont pratiqués chez le
jeune enfant, il n’existe pas pour l'instant de véritable contrdle de leurs
résultats, hormis I’analyse des PEAP classiques, dont la gamme de fréquences
est limitée, ainsi que le niveau maximum testable.

Prise en charge

L’analyse des publications récentes montre clairement deux axes émergents,
suscités par 'apparition de deux grandes questions qui sont des conditions de
succes d’'un dépistage universel : affiner les outils de diagnostic précoce des
surdités, et ce qui en découle obligatoirement, permettre une prise en charge
précoce plus efficace grace a des appareillages plus adaptés. Se greffent sur
ces questions émergentes deux pistes novatrices : tenter de comprendre les
défauts des appareils actuels en vue d’y remédier, et ouvrir de nouvelles indi-
cations a 'appareillage prothétique.
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La majorité des surdités de perception d’au moins 40 dB sur la meilleure
oreille reléve d’un appareillage auditif bilatéral. C’est en particulier le cas des
surdités moyennes et des surdités séveres. L’adaptation de 'amplification
requiert une connaissance des seuils auditifs de enfant sur les différentes fré-
quences, ceci dans le souci de ne pas stimuler insuffisamment ou au contraire
a Pexces la fonction auditive résiduelle. Chez I'enfant, 'appareillage s’inscrit
toujours dans un projet de rééducation orthophonique auquel les parents
sont étroitement associés. L’objectif d’'une prise en charge fondée sur I'appa-
reillage auditif et la rééducation orthophonique est de permettre a I'enfant
de développer un langage oral aussi proche que possible de la normale.
L’implication des parents dans la réussite d’'un tel projet est essentielle.

Depuis plus d’une dizaine d’années, I'implantation cochléaire est devenue
une technique de routine pour la réhabilitation des surdités totales ou
profondes, voire séveres, dés lors qu’elles ne sont pas appareillables conven-
tionnellement. Elle donne d’excellents résultats en ce qui concerne la
perception de la parole dans le silence. Chez ’enfant sourd, il faut rappeler
que pour obtenir ces excellents résultats, comparables 2 ceux de I'enfant
entendant, l'implantation doit survenir tdt, en tout état de cause avant
6 ans, de préférence avant 3 ans, avec un optimum autour d'un an. La prise
en charge doit étre précoce de facon 2 se situer pendant la période critique
liée a la plasticité cérébrale durant laquelle le langage oral s’organise a partir
des sons entendus. Cependant, l'appareillage d'un enfant ne devrait étre
envisagé qu’en possession de données précises sur son niveau d’audition.

De nombreuses études ont analysé les relations entre compréhension/
développement du langage et Age d’implantation. A ce jour, dans le monde,
plus de 60 000 personnes (dont une moitié d’enfants environ) sont porteurs
d’'un implant cochléaire. Mais lorsqu’elle est effectuée chez ’adolescent ou
'adulte sourd prélingual, I'implantation cochléaire n’apporte dans la majo-
rité des cas qu'une trés faible reconnaissance des mots et phrases en liste
ouverte, et qu'une reconnaissance limitée (environ 40 %) des mots usuels en
liste fermée (connue du patient avant le test). Les premiéres implantations
cochléaires pédiatriques ont eu lieu il y a une vingtaine d’années, mais cette
technique ne s’est vraiment développée chez 'enfant qu’a partir de 1990. En
France, le nombre d’implants financés par le ministere de la Santé a
augmenté de facon importante en 2000, avec a ce jour 250 implants pédia-
triques financés par an, pour environ 600 a 700 nouveau-nés avec surdité
sévere et profonde par an. L'Age d’'implantation, pendant longtemps entre 2
et 4 ans, a progressivement diminué, les différentes études montrant un taux
de complication non majoré chez le jeune enfant et une efficacité
supérieure. En 2000, la Food and Drug Administration a recommandé
I'implantation a partir de I'Age de 1 an.

S’inspirant des expériences déja acquises dans d’autres pays (Australie,
Canada, Suede, Grande-Bretagne), la mise en place en France d’un registre
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national des surdités de I'enfant aiderait les pouvoirs publics & mieux planifier
'offre de soins, mieux coordonner les prises en charge éducatives selon les
handicaps associés, mais aussi repérer les besoins émergents de formation
professionnelle dans un domaine particulier. Ce registre permettrait de
recenser ’ensemble des cas de surdité de 'enfant en France, la connaissance
de cette épidémiologie étant la base des politiques de santé publique dans ce
domaine.

L'un des passages obligés de la prise en charge sanitaire et éducative de
I'enfant sourd est la demande de prise en charge financiere a 100 % et les
caisses d’assurance maladie pourraient étre impliquées dans la tenue de ce
registre. Les audiogrammes fournis lors des demandes et renouvellements
pourraient étre colligés pour connaitre les degrés de surdité et I'évolutivité.
Le mode de prise en charge éducative pourrait également étre renseigné.
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Troubles visuels

En France, plus de 10 % des enfants 4gés de moins de 5 ans pourraient
présenter une ou plusieurs anomalies de la vision. Or, un déficit précoce de
la fonction visuelle peut interférer avec le développement de I'enfant et
retentir sur I’ensemble de ses compétences, qu’elles soient motrices, cognitives
ou affectives, et avoir ainsi des répercussions sur ses performances scolaires
puis sur son insertion sociale et professionnelle.

Les déficits les plus fréquents (hypermétropie, myopie, astigmatisme et stra-
bisme), souvent dénués d’impact immédiat notable sur le comportement ou
la vie quotidienne du nourrisson ou du jeune enfant, sont parfois difficiles a
déceler. S’ils ne sont pas diagnostiqués et traités précocement, ils peuvent
étre a origine d’'une baisse irréversible de 1'acuité visuelle, que I'allongement
de la vie contribuera encore a majorer. Il est donc pertinent de s’interroger
sur le bénéfice médical et économique d’un repérage précoce et systématique
des anomalies de la vision chez le nourrisson et le jeune enfant.

Définitions

Les déficits visuels du jeune enfant peuvent étre séveéres ou légers. Les déficits
séveres sont rares ; 2 'opposé, les déficits légers sont tres fréquents et peuvent
passer inapercus. Ces derniers comprennent les troubles de la réfraction ou
amétropies (myopie, hypermétropie, astigmatisme et anisométropie), le stra-
bisme et autres déséquilibres oculomoteurs (limitation des mouvements d'un
ceil ou des deux yeux, mouvements oculaires anormaux dont le nystagmus).
Les déficits visuels séveres comprennent les amétropies fortes, les malforma-
tions oculaires, les pathologies des milieux transparents de I'ceil (traumatismes
graves, pathologies cornéennes, cataracte congénitale, glaucome congénital,
pathologie vitréenne), les pathologies rétiniennes, les neuropathies optiques
et les atteintes neurologiques centrales.

L’Organisation mondiale de la santé (OMS) utilise la Classification interna-
tionale des maladies (CIM) pour définir les catégories de déficiences visuelles.
Selon cette classification, les déficits visuels sévéres sont définis par une
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acuité visuelle corrigée au meilleur ceil inférieure a 0,3. La cécité est définie
par une acuité visuelle corrigée au meilleur ceil inférieure a 0,05 ou un
champ visuel inférieur a2 10 degrés. Cependant, certaines études utilisent
parfois des définitions différentes issues d’autres classifications. En dehors de
la CIM, les classifications plus couramment utilisées sont celles de I'Interna-
tional Association for the Prevention of Blindness (IAPB) et la Classification
internationale des handicaps (CIH). Les correspondances de niveau d’acuité
visuelle sont rapportées dans le tableau 2.1.

Tableau 2.1 : Classification des déficiences visuelles selon la sévérité de
I’atteinte

|IAPB Clm CIH
Niveau Catégorie  AV? Catégorie  AV! Catégorie  AV?
Décimal Echellede
Snellen
Vision basse 1 <6/18 1 <03 <6/18 Moyenne <0,30
2 <0,1 < 6/60 Sévere <0,12
Profonde <0,05
Cécité 2 <6/60 3 <0,05 < 3/60
3 <1/60 4 <0,02 < 1/60
5 pas de PL?
Inconnu’ 4 Inconnue 9 Inconnue Inconnue Inconnue

|ABP : International Association for the Prevention of Blindness ; CIM : Classification internationale des maladies ;
CIH : Classification internationale des handicaps ; ' Acuité visuelle corrigée au meilleur ceil ; 2 Perception de la
lumiére ; 3 Niveau d’acuité visuelle inconnu

L’amblyopie est définie par une diminution uni- ou bilatérale de l'acuité
visuelle, sans cause organique décelable, en termes de perte spécifique
d’acuité visuelle. Une acuité visuelle inférieure ou égale a 6/9 ou a 6/12 ou
une différence d’acuité entre les deux yeux supérieure a 2/10¢ a été proposée
comme une définition cliniquement satisfaisante (Thompson et coll., 1991).
Les facteurs amblyogenes les plus fréquemment mis en cause sont les
amétropies et le strabisme et plus rarement, mais plus séveres, les atteintes
organiques de I'ceil.

Prévalences

Les données de prévalence sont rapportées selon les niveaux de déficits
visuels et selon les pathologies visuelles.



Troubles visuels

Prévalences selon les niveaux de déficits

Les chiffres de prévalence peuvent étre rapportés pour trois niveaux de
déficit : la cécité, la vision basse et 'amblyopie. Dans les pays occidentaux,
la prévalence de la cécité chez I'enfant varie de 0,20 a 1,10 %o enfants en
Amérique du Nord (Gilbert et coll., 1999) et de 0,10 2 0,50 %o enfants dans
les pays européens. Les données issues des registres scandinaves (enregistre-
ments nationaux) fournissent des estimations comparables et homogenes :
0,15 a 0,41 %o enfants de 0 a 15 ans (Riise et coll., 1992). En France, la
prévalence de la cécité a I'Age de 9 ans est de 0,28 %o enfants pour les
générations 1976 a 1985 (Arnaud et coll., 1998). Concernant les « visions
basses », la prévalence est comprise entre 0,20 et 1,81 %o enfants de O a
17 ans, avec des variations importantes entre les pays ou régions et les
études. De manicre générale dans les pays développés, les estimations de
prévalence de 'amblyopie varient de moins de 1 % a environ 3 % (Hillis et
coll., 1983; Thompson et coll., 1991; Preslan et Novak, 1996)
(tableau 2.1I).

Tableau 2.11 : Prévalences des déficits visuels de I’enfant et de I'adolescent
(synthese des données épidémiologiques)

Nature du déficit Pays occidentaux France

Age (années)  Prévalence Age (années)  Prévalence

Déficits séveres Cécité! 0-15 02-05% 9 0,3 %
Basses visions? 0-17 04-1,1% 9 0,6-0,8 %
Amblyopies® - 1-3% 3,3 %*
Autres anomalies 2 2% 2-3 9,6 %8
visuelles nécessitant
traitement et surveillance®
5 7-15% 0-5 14 %7
6 20 %8
Strabisme 5 2-3% 3,5-4,5 2 %°
6 4 %8
Amétropies Toutes amétropies ~ Age scolaire  6-18 % 3,5-4,5 33 %°
Hypermétropies Age scolaire 7% 6 9 %°
8 %°
Myopie Age scolaire  3-5% 3,5-4,5 3%°

T Acuité visuelle <0,05 ; 2 Acuité visuelle <0,03 ; 3 Acuité visuelle = 6/9 ou différence d’acuité visuelle > 2/10¢ ;
4 Population sélectionnée ; > Amblyopies, amétropies et certains strabismes ; ® Enquéte du Douaisis ; 7 Estimation
Asnav ; 8 Enquéte Drees ; 9 Enquéte CPAM Paris
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Prévalences selon les pathologies

Les chiffres de prévalence peuvent étre rapportés pour chaque type de
pathologie visuelle. Les prévalences connues en France proviennent des
statistiques du Centre de bilan de santé de I'enfant de Paris sur des popula-
tions non représentatives de la population générale dans la mesure ou les
enfants sont dépistés sur la base du volontariat des familles. Ceci introduit
un biais dans le sens probable d’une majoration de la prévalence dans la
mesure ol les parents conscients de la présence d’un facteur de risque se
déplacent plus volontiers alors que les parents qui ne se sentent pas
concernés, négligent cette invitation. Selon ces données, pres de 2 % des
enfants dépistés de 3,5 ans a 4,5 ans présentent un strabisme*. La prévalence
globale des amétropies retrouvée dans la population du Centre de bilan de
santé de 'enfant de Paris est de 'ordre de 33 % des enfants de 3,5 ans a
4,5 ans. Par ailleurs, concernant la myopie qui représente le défaut visuel le
plus fréquent dans le monde, on note une prévalence de 2,9 % dans cette
population d’enfants de 3,5 ans a 4,5 ans. Mais, il ne faut pas oublier que la
plupart des myopies apparaitront plus tard, d’ou leur dénomination de
myopie scolaire.

Concernant les anomalies congénitales de I'ceil (cataracte, microphtalmie,
anophtalmie, colobome de I'iris, glaucome, mégalocornée et aniridie, pour
les plus fréquentes), une étude européenne collaborative, Eurocat, portant
sur 1 832 857 naissances a permis de préciser leur prévalence en population
générale : elle varie entre 2,3 et 14 pour 10 000 naissances avec une préva-
lence globale évaluée a 6 pour 10 000 (Eurocat, 1991). Ces chiffres sont
comparables aux données francaises publiées par le registre des malforma-
tions congénitales du Bas-Rhin sur 131 760 grossesses consécutives dans le
département. La prévalence s’éleve a 5,9 pour 10 000 naissances pour les
générations 1979 a 1988 (Stoll et coll., 1992). En France, Stoll et coll.
(1992) ont établi un taux de prévalence des cataractes congénitales a 2,3
pour 10 000 pour les générations 1979 a 1988.

Le rétinoblastome demeure la tumeur maligne intra-oculaire la plus
fréquente chez I'enfant : sa prévalence est de 'ordre de 1 cas pour 18 000 a
30 000 naissances vivantes. L'incidence est globalement fonction de I’age au
diagnostic, les formes bilatérales se présentant a un Age plus précoce
(12 mois) que les formes unilatérales (24 mois). On peut estimer I'incidence
a 10,6 pour 1 million d’enfants de 0 a 4 ans, et a 1,53 pour 1 million
d’enfants de 5 4 9 ans (données Etats-Unis, Pendergrass et Davis, 1980 ;
Rubenfeld et coll., 1986).

4. Communication personnelle du Dr D. Tabonne (Déficits visuels. Dépistage et prise en charge
chez le jeune enfant. 2002)
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Facteurs de risque

Certains enfants présentent des risques élevés de développer une pathologie
de la vision dans leur enfance :

® nouveau-nés de faible 4ge gestationnel ou de faible poids de naissance ;

e enfants ayant présenté une anoxie périnatale ;

e enfants ayant présenté une infection anté- ou néonatale (toxoplasmose,
infections virales notamment a cytomégalovirus, VIH, herpes, varicelle,
rubéole) ;

e enfants exposés a des toxiques in utero (tabac, cocaine, alcool) ;

® enfants avec antécédents familiaux ;

e anomalies chromosomiques telles que la trisomie 21 par exemple.

Crofts et coll. (1998) ont montré que la prévalence des déficiences visuelles
définies par une acuité visuelle <6/18 était 26 fois plus élevée chez les
enfants pesant moins de 1 500 g a la naissance que chez les enfants de poids
compris entre 2 500 et 3 500 g, soit une prévalence de 25,9 %o versus 1,25 %o
naissances vivantes. Durant les dernieéres décennies, 'amélioration des taux
de survie des enfants grands prématurés et la réanimation d’un nombre plus
élevé d’enfants de petits poids de naissance ont eu pour conséquence une
augmentation significative du nombre d’enfants a risque de rétinopathie du
prématuré (RDP). L’incidence de la rétinopathie du prématuré varie selon le
poids de naissance et I'Age gestationnel. Les données des pays industrialisés
suggerent que l'incidence de la cécité consécutive 4 une RDP pourrait
atteindre 8 % des enfants de poids de naissance inférieur ou égal a 1 000 g

(Doyle, 1995 ; Phelps, 1995 ; Darlow et coll., 1997).

Des déficits visuels peuvent également survenir chez des enfants nés a terme
ayant présenté une asphyxie a la naissance (Luna et coll., 1995). Des études
ont documenté le développement de la fonction visuelle chez des enfants
nés A terme présentant des lésions d’encéphalopathie hypoxique ischémique

(Mercuri et coll., 1997 et 1999).

Des lésions visuelles séveres peuvent également survenir chez les enfants
ayant présenté une infection anté- ou néonatale. En dehors des lésions de
choriorétinite, une toxoplasmose congénitale séveére peut étre associée 2
d’autres anomalies, telles que 1'atrophie optique, le strabisme et la microph-

talmie (Rothova, 1993 ; Meenken et coll., 1995).

La trisomie 21 est particulierement responsable de troubles visuels. Des
sources rapportent que 41 % des enfants sont hypermétropes, 8 % myopes
(Woodhouse et coll., 1997) et 22 % sont amblyopes (Tsiaras et coll., 1999).
Les troubles visuels sont également causés par de nombreuses anomalies
chromosomiques responsables de strabisme, de troubles de la réfraction et
d’anomalies organiques (Woodhouse, 1997 ; Tsiaras, 1999).

Certaines pathologies visuelles sont a risque d’amblyopie ; c’est le cas du
strabisme, du nystagmus, de la cataracte, des anomalies externes (paupiere,
conjonctivite, kératite, ptosis...), du glaucome et des uvéites.
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Par ailleurs, certaines maladies générales ont un retentissement oculaire ;
c’est le cas des anomalies cérébrales, de larthrite chronique juvénile, du
xanthogranulome juvénile (maladie cutanée). Certains médicaments entrai-
nent des complications oculaires (antituberculeux, antipaludéens de synthese,
corticothérapie, antimitotiques, anti-épileptiques comme le vigabatrin). Les
traumatismes peuvent aussi étre responsables d’atteintes oculaires.

Le rétinoblastome est une tumeur maligne de la rétine résultant de muta-
tions du géne rétinoblastome (RB1). Le rétinoblastome peut étre héréditaire
ou sporadique. Il apparait lorsque les deux alleles du géne RB d’'une méme
cellule rétinienne sont altérés.

Dans les formes héréditaires (environ 40 % des cas), la mutation du premier
allele est d’origine germinale, elle est présente deés la conception de
'individu et se retrouve dans toutes les cellules de 'organisme, notamment
dans celles de la rétine. Cette mutation est transmise par 'un des parents,
lui-méme porteur (10 % des rétinoblastomes), ou résulte d'un accident lors
de la formation des gametes (mutation germinale de novo, 30 % des rétino-
blastomes). La mutation du second allele est d’origine somatique, elle se
produit dans une cellule de la rétine. Les rétinoblastomes héréditaires sont
généralement bilatéraux.

Dans la plupart des familles avec rétinoblastome, la transmission est de type
autosomal dominant, avec une pénétrance presque complete (80 % a 90 %
des sujets porteurs de 'allele muté développent des tumeurs oculaires). En
revanche, dans d’autres familles, une proportion de sujets porteurs de la
mutation sont sains, ou développent des formes atténuées de la maladie.
Plusieurs explications a ce phénomeéne ont été avancées : toutes les cellules
rétiniennes possederaient un allele muté, mais la mutation somatique du
second alleéle pourrait ne pas survenir (dans ce cas, le sujet, sain, pourrait
transmettre la maladie) ; plus récemment, Harbour (2001) explique cette
pénétrance incomplete 