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Par Jacques Costils, Président de  l’AFRT

Mesdames, Messieurs, chers donateurs,

Suite à l'assemblée Générale qui s'est tenue le 7 Octobre 2017, le Conseil d'Administration de l'AFRT
s'est enrichi de 3 nouveaux membres.

Nous regrettons le départ de Monsieur Christian Marquer que nous tenons à remercier lui qui a suivi
avec tant d’assiduité le travail de l'AFRT durant de nombreuses années. Vous trouverez la nouvelle
composition  du  bureau  renouvelé  à  la  dernière  page  de  ces  Nouvelles  du  Chromosome 21 et  je
remercie les membres du CA de m'avoir renouvelé leur confiance à la présidence de notre association.

Pour cette année 2018, le colloque organisé dans le cadre de la Journée Mondiale de la Trisomie 21,
aura lieu à l'UFR des Sciences de la Santé Simone Veil, 2 avenue de la Source 78180 Montigny-le-
Bretonneux, en partenariat avec d'autres Associations et Fondations travaillant autour de la trisomie 21
ce qui constitue une richesse de connaissances à partager ; aussi je vous invite à nous rejoindre et à
participer à ce colloque (pour plus d'informations voir le site internet de l'AFRT: www.afrt.fr).

Ce sont chaque année des mois de travail intensif, pour réussir à programmer des nouveaux thèmes et
intervenants afin que cette pathologie soit mieux connue de la population, mais également du monde
politique  que  nous  sollicitons.  Plus  nous  serons  nombreux,  plus  le  travail  de  ces  conférenciers :
médecins, chercheurs, responsables d'associations et de fondations travaillant auprès de nos enfants,
sera reconnu à la place qu'ils méritent, mieux la pathologie de nos enfants sera prise en considération.
 
L'AFRT, vous le savez,  c'est aussi soutenir la recherche: ainsi nous continuons de financer le projet de
recherche sur le sommeil de Madame Véronique Bricout du CHU de Grenoble à hauteur de 5 000
euros/an sur 3 ans, et un nouveau projet appelé « programme Thellie » mené par Luc Zimmer du CHU
de Lyon pour 3 000 euros. Ce programme à pour but de pouvoir suivre par l'imagerie moléculaire
l'évolution  des  récepteurs  5-HT1A "fonctionnels"  au  cours  de  l'âge  chez  des  sujets  atteints  de
vieillissement  pathologique..  Ceci  permettra  pour  la  première  fois  d'évaluer  le  degré  de
fonctionnement  de  ces  récepteur  d'intérêt  et  aidera  au  développement  de  nouveaux  médicaments
spécifiques. 
Comme vous le voyez, beaucoup de projets sont en cours ; le monde scientifique est au travail, à nous
parents d'être à leurs côtés, l'AFRT remplit pleinement sa mission d'Intérêt Général !

Cordialement

Jacques Costils

             

Association Française 
pour la Recherche 
sur la Trisomie 21

www.afrt.fr

http://www.afrt.fr/


 La trisomie 21, quelques aspects de la recherche au service de tous"
 Colloque ADAPEI 31-AFRT, TOULOUSE, 28 septembre 2017 

A Toulouse, Le 28 septembre 2017, l’ADAPEI 31, association de parents et d’amis de personnes en
situation de handicap intellectuel a tenu un colloque sur la recherche dans la trisomie 21.
Ce colloque était placé sous l’égide du  Dr Sophie JULIA médecin praticienne dans le Service de
génétique à l’Hôpital Purpan et du Professeur Jacqueline LONDON professeur émérite à l’université
Paris Diderot et fondatrice il y a 28 ans de l’Association Française pour la Recherche sur la Trisomie
(AFRT) qui nous a fait, outre l’immense honneur de sa présence, le point sur les recherches en cours
menées sur cette pathologie et sur les pistes thérapeutiques. Nous la remercions et l’assurons de notre
sincère reconnaissance. Elle fut accompagnée durant cette journée par des éminents membres de la
communauté scientifique et médicale de notre ville : Dr Sophie JULIA généticienne, Dr JESURAN
endocrinologue, Dr SMAÎL, anesthésiste, Dr GARDINI Orl,  Dr Noirrit  ESCLASSAN, chirurgien-
dentiste,  Professeur  VAYSSE  odontologue  à  l’hôpital  Purpan,  Anna  MESSINE,  orthophoniste  à
Tarbes. Tous, nous firent part de leurs expériences, de leurs méthodes, de leurs innovations face à ces
patients singuliers. 
La journée a été ouverte par à Christophe ALVES, maire adjoint en charge des centres sociaux, du
handicap et de la vie associative. 
Monsieur GABRIELI, Président de la MDPH et Vice-Président du Conseil départemental a tenu à
marquer par sa présence le grand intérêt de ce colloque pour toutes les personnes avec trisomie 21 et
leurs proches.
Le superbe auditorium de l’Espace des diversités (150 places) situé en plein centre de Toulouse et mis
à la disposition par la municipalité n’a pas pu accueillir toutes les personnes désireuses de participer à
ces travaux sur la recherche qui pour la 1ère fois ont eu lieu à Toulouse. De nombreuses familles (à
peu près la moitié des participants) échangèrent avec les intervenants, posèrent leurs questions. Cette
journée fut pour tous les parents présents un moment privilégié où enfin leur parole, leur inquiétude
étaient entendues et leurs interrogations prises en considération. Toulouse se fait très discrète dans le
domaine de la recherche sur la trisomie 21 et trop peu de médecins et de personnels soignants sont en
mesure d’apporter des réponses adaptées.
Cette  journée  a  pointé  également  le  déficit  d’accompagnement  psychologique  des  adultes  avec
trisomie 21. Les professionnels ne sont pas ou trop peu formés et restent inopérants devant certaines
problématiques.
S’occuper de sa santé et se soigner
Enjeu majeur : Nous sommes face au paradoxe insupportable qui montre que les problèmes de santé 
sont plus importants dès lors que les difficultés sont plus grandes, entraînant une consommation de 
soins accrue, des hospitalisations plus longues et souvent peu qualitatives. 
          
Cela  résulte  des  obstacles  de  l’environnement  inadapté  aux  personnes  avec  des  capacités  de
communication  déficitaires :  parfois,  peu  ou  pas  d’expression  de  la  douleur,  crainte  des  soins
médicaux,  mobilité  réduite  etc….  Il  faut  faciliter  tout  cela  avec  des  coordinateurs  de  santé,  la
reconnaissance des aidants, la formation des professionnels de santé.
Dès lors l’objectif de cette journée est de parvenir à créer un réseau de professionnels rassemblant
divers acteurs du champ de la promotion de la santé et les familles au service des personnes avec
trisomie 21. L’ADAPEI  31 s’engage dans cette démarche.
Outre  les  familles,  les  participants  représentaient  les  professionnels  des  établissements  médico
sociaux, des psychiatres et psychologues, infirmiers, des orthophonistes et un nombre représentatif
d’étudiants en médecine, en orthophonie, en dentaire ainsi que quelques doctorants. Gageons que ce
colloque ait fait naître des vocations !! Ce colloque 2017 doit insuffler l’élan de la poursuite de la
recherche sur la trisomie 21, de la poursuite de la recherche sur les besoins des personnes en situation
de handicap intellectuel et  de leur famille,  sur l’évaluation généralisée dans les apprentissages au
quotidien, et à la formation nécessaire à tous les professionnels dans une perspective d’une société
inclusive



Tel est mon souhait et celui de l’Adapei31.
 Vous pouvez retrouver la vidéo intégrale des communications du colloque sur le site de l’AFRT ainsi
que sur celui de l’ADAPEI 31.
La collaboration entre l’ADAPEI et l’AFRT a été une réussite, nous espérons la continuer dans les
prochaines années. 
 Merci à tous         
                               

 Nicole Deiber  
 Vice Présidente de l’ADAPEI 31

Pour illustrer le propos de Nicole « s’occuper de sa santé », Madame London, lors
d’une réunion d’AnDD-iRares a souhaité que les personnes avec trisomie 21 aient

aussi comme d’autres personnes ayant une maladie rare, une Carte d’urgence.
Voici celle qui a été élaborée par l’AFRT et Trisomie 21 France

Les deux volets de la Carte d’urgence



LES ÉTATS GÉNÉRAUX DE LA DÉFICIENCE INTELLECTUELLE :
UN ÉVÈNEMENT PORTEUR  D’ESPOIR

Les 11 et 12 janvier 2018, à la Maison de l’UNESCO, un millier de personnes ont participé aux États
Généraux de la Déficience Intellectuelle organisés par la filière nationale de santé DéfiScience.  Tous
ensemble, professionnels de l’accompagnement et du soin, chercheurs, institutionnels, familles ont tracé
de  nouvelles  perspectives  fondées  sur  les  enseignements  de  l’expertise  collective  de  l’INSERM
« Déficiences intellectuelles » et sur les nombreuses initiatives prises dans les territoires. Ce fut un grand
moment, porteur d’espoir. Il s’inscrit dans le prolongement d’une histoire récente marquée par la création
de la filière DéfiScience et la parution de l’expertise collective de l’INSERM. Ces deux événements clés
sont rappelés ci-après, avant le compte-rendu des États Généraux eux-mêmes.

La filière de santé DéfiScience
La filière nationale de santé DéfiScience a été créée en 2014 dans le cadre du deuxième plan national
maladies  rares.  Elle  est  dédiée  aux  maladies  rares  du  développement  cérébral  et  à  la  déficience
intellectuelle (DI). La déficience intellectuelle, communément appelée handicap mental, est définie par
des déficits des fonctions intellectuelles et des limitations des comportements adaptatifs apparus au cours
du développement de la personne. Elle constitue l’un des principaux troubles du neuro-développement
(TND).  Ces  troubles  correspondent  à  un  défaut  de  développement  d’une  ou  plusieurs  compétences
cognitives attendues lors du développement psychomoteur et affectif de l’enfant. Ils incluent, outre les
déficiences  intellectuelles,  les  troubles  du  langage ou des  coordinations,  les  troubles  spécifiques  des
apprentissages, des troubles cognitifs complexes dont les troubles du spectre de l’autisme. 
Les missions de la filière DéfiScience s’organisent autour de trois axes : 

 Le développement de la recherche fondamentale, clinique, et aussi en sciences humaines et so-
ciales ;

 Le soutien à l’information et à la formation ;
 L’amélioration de l’accompagnement des personnes concernées dans une logique de parcours de

soins et de vie.

La filière a pour vocation d’animer et de coordonner tous les partenaires impliqués dans le soin et la
recherche. Actuellement, elle réunit sur l’ensemble du territoire national 27 centres de référence et 79
centres de compétences, apportant des expertises complémentaires. Elle travaille en partenariat avec les
acteurs  associatifs.  Son  animateur  national  est  le  Professeur  Vincent  Des  Portes,  neuropédiatre  à
l’Hôpital Femme Mère Enfant des Hospices Civils de Lyon. Le site de la filière est www.defiscience.fr

L’expertise collective de l’INSERM « Déficiences intellectuelles »
A la demande de la Caisse nationale de solidarité pour l’autonomie (CNSA), l’Institut national de la santé
et de la recherche médicale (INSERM) a mené une expertise sur les déficiences intellectuelles. Sous la
coordination du pôle « expertise collective » de l’INSERM et selon la procédure définie pour ce type de
travaux, un groupe d’experts a analysé la littérature scientifique française et internationale disponible sur
le sujet au dernier trimestre 2014. Près de 2500 documents ont été rassemblés à partir de l’interrogation
de différentes bases de données. Ces travaux ont donné lieu en 2016 à deux publications que l’on peut
consulter  sur  le  site  www.inserm.fr :  d’abord,  un  document  « Synthèse  et  recommandations »,  puis
l’expertise complète qui constitue un ouvrage de 1157 pages.
Compte tenu de l’ampleur du sujet  et,  parfois, de l’insuffisance de la littérature scientifique,  tous les
aspects n’ont pas pu être traités. Le bilan des connaissances actuelles réalisé porte sur trois champs :

 Définitions, repérage et diagnostic de la déficience intellectuelle
 Apprentissages, développement et compétences des personnes avec une déficience intellectuelle
 Accompagnement tout au long de la vie.

L’expertise  fournit  des  enseignements  intéressants  en  termes  de  constat.  On  note  que  la  déficience
intellectuelle  est  fréquente.  Plus  d’un  million  de  personnes,  soit  1  à  2% de  la  population,  seraient
directement  concernées.  Au  moins  5  millions  d’autres  sont  indirectement  impactées :  membres  des
familles,  aidants  et  professionnels.  Mais le  diagnostic  étiologique,  c’est-à-dire  la  détermination de la

http://www.inserm.fr/
http://www.defiscience.fr/


cause, ne peut pas être posé dans près de 50% des cas. Par ailleurs, les problèmes de santé sont plus
fréquents que dans la population générale et pourtant sous-diagnostiqués et mal pris en charge. 
L’expertise  souligne  que  l’avancée  des  connaissances  accroît  les  possibilités  d’interventions.  Dans
l’avant-propos, les auteurs n’hésitent pas à écrire : « L’explosion récente des connaissances, tant sur les
causes des déficiences intellectuelles que sur les processus cognitifs et adaptatifs sous-jacents, permet de
mieux appréhender  le  fonctionnement  des  personnes avec déficience intellectuelle  et  d’envisager  des
stratégies adaptées d’apprentissages, d’accompagnements et de soutien ».
En même temps, les auteurs reconnaissent que « Ces connaissances restent insuffisamment partagées et
mises au service des personnes ». 
Pour que le socle de référence que constitue l’expertise collective soit mieux connu de toutes les parties
intéressées,  deux  manifestations ont été organisées. Une rencontre d’une journée a été proposée par
l’INSERM  le 1er mars 2016 à l’occasion de la publication de « Synthèse et recommandations ». Puis ont
eu lieu, les 11 et 12 janvier 2018, les Etats Généraux de la déficience intellectuelle

Les Etats Généraux de la déficience intellectuelle
La démarche collaborative portée par la filière DéfiScience a permis d’associer les savoirs des chercheurs,
les  innovations  concrètes  des  professionnels  de  terrain,  les  problématiques  des  institutionnels,  les
diagnostics et stratégies des grandes associations, les témoignages des familles et la détermination des
personnes  avec  déficience  intellectuelle  elles-mêmes  (à  travers  l’association  « Nous  Aussi »).  Cette
variété de points de vue était soutenue par la variété des techniques d’interventions mêlant courts exposés,
tables rondes, films et   discussions avec la salle.  L’animation,  de grande qualité,  était  assurée par le
Professeur Vincent Des Portes et Madame Muriel Poher, de la filière DéfiScience. Au total, ce fut un
colloque tonique,  très  intéressant  quant  au fond,  et  porteur  en raison de l’enthousiasme de  plusieurs
acteurs.
Jeudi 11 janvier
Après l’ouverture, le premier thème est « modernité du concept de déficience intellectuelle parmi les
troubles du neuro-développement ».  Daniel Marcelli,  pédopsychiatre, professeur émérite, insiste sur la
nécessité du décloisonnement. La constitution de filières spécialisées par pathologie réduit l’enfant à son
handicap alors qu’il y a des traits communs entre les déficiences intellectuelles. Il faut donc décloisonner
pour retrouver  une unité  autour  du  concept  de  développement.  Il  reconnaît  que,  même si  on trouve
l’origine de la pathologie, les liens entre l’anomalie génétique détectée et le tableau clinique constitué par
les  troubles  sont  très  lâches.  Il  souligne  plusieurs  autres  points  importants :  il  faut  progresser  sur  la
capacité des enfants à exprimer leurs émotions, l’environnement doit s’adapter à l’enfant et non l’inverse,
l’approche thérapeutique est trop souvent réduite alors que ces enfants ont besoin de soins. Vincent Des
Portes « plante le décor » en rappelant la définition du handicap (interaction entre des facteurs personnels
et des facteurs environnementaux) et différents constats de l’expertise collective présentés plus haut.
La table ronde intitulée « Compétences et fragilités : les évaluer » a pour but de faire comprendre les
modalités des évaluations fonctionnelles et leur intérêt dans l’élaboration du projet de vie des personnes.
Caroline Demilly,  psychiatre au CH Le Vinatier (Lyon), « experte » de  la table ronde, affirme que les
particularités syndromiques sont importantes à évaluer. Prenant l’exemple de deux populations atteintes
de déficience intellectuelle ayant des origines différentes (syndrome de Williams et délétion 22q11.2),
appariées sur le QI moyen et d’autres critères, elle montre que, à compétences cognitives globales égales,
les  fragilités  syndromiques  sont  très  différentes  quantitativement  et  qualitativement.  Gérald  Bussy,
neuropsychologue au CHU de Saint-Étienne, rappelle qu’une même personne peut présenter à la fois des
pics de performances et des performances déficitaires par rapport à un niveau général. Il faut mettre en
exergue les forces pour s’appuyer sur elles dans le développement des apprentissages.  Aurore Curie,
neuropédiatre  aux  Hospices  Civils  de  Lyon, présente  les  conclusions  d’un  groupe  de  travail
pluridisciplinaire  sur  les  tests  d’évaluation  de  la  DI  (164  tests)  et  dit  qu’un  guide  va  être  élaboré,
recommandant tel ou tel test selon les cas et les objectifs recherchés. Robert Voyazopoulos, psychologue,
tire les enseignements d’une recherche-action sur les pratiques effectives des évaluations psychologiques.
Les  résultats  sont  décevants :  les  comptes-rendus  sont  hétérogènes,  insuffisants  et  inadéquats,  les
entretiens  avec  les  psychologues  posent  des  problèmes  de  contenu  (ambivalent  et  flou)  et  de
confidentialité,  le fonctionnement adaptatif  est  mal évalué… De sérieux efforts  sont à faire !  Pierre-
Michel Llorca, psychiatre au CHU de Clermont-Ferrand, souligne, de même, que les acteurs intervenant
dans le parcours d’évaluation  en psychiatrie, psychiatres compris, ont une formation insuffisante aussi



bien sur les techniques d’évaluation que sur les questions de handicap. Il est donc difficile d’avoir des
résultats précis et reproductibles. Il rappelle aussi la multiplicité des lieux d’évaluation. Dans ce contexte,
la logique des centres ressources et des centres référents va dans le bon sens car elle permet d’avoir accès
à des compétences spécifiques. François Géraud, directeur de l’Élan Retrouvé, constate qu’il y a peu de
contacts entre les psychiatres et les généticiens. Pour pallier cette carence, l’hôpital Necker a mis au point
un  système de consultations mobiles de génétique et l’équipe se déplace dans les établissements, dans un
esprit de décloisonnement. Le but est de fournir aux familles des bilans génétiques.
Delphine  Héron,  pédiatre,  généticienne,  à  l’Hôpital  Pitié-Salpêtrière,  répond  ensuite  à  la  question :
« Diagnostic génétique : où en est-on ? ». Le diagnostic étiologique, c’est-à-dire le diagnostic de la cause,
peut être posé dans 50% des cas : 25% sont d’une origine génétique que l’on peut préciser, 25 % sont
d’une origine acquise. De plus, sur les 50% de causes indéterminées, on sait que plus de la moitié sont
d’origine génétique, sans qu’on puisse la préciser. Au total,  on voit que plus de 50% des déficiences
intellectuelles  sont  d’origine  génétique,  sachant  que  ces  causes  peuvent  être  de  trois  types :
chromosomiques,  remaniements  génomiques,  formes  monogéniques.   L’identification  des  gènes
impliqués dans une déficience intellectuelle se développe : on en est à plus de 1000 causes d’origine
génétique.  Même en l’absence de traitement curatif,  le diagnostic étiologique est  utile pour plusieurs
raisons : répondre à la question du pourquoi, adapter les traitements, envisager les pathologies associées,
informer sur la recherche.  Il  faudrait  donc déployer sur tout le territoire un égal accès au diagnostic
étiologique. Mais il ne faut pas attendre d’avoir ce diagnostic pour commencer l’accompagnement, qui est
en partie indépendant du diagnostic car c’est une personne que l’on suit.
La  table  ronde  « Prendre  sa  vie  en  main :  comment  est-ce  possible ? »  a  pour  but  de  montrer  que
l’accompagnement permet de développer les compétences d’auto-détermination et le pouvoir d’agir chez
tous. Marie-Claire Haelewyck, docteur en sciences psycho-pédagogiques, professeure à l’Université de
Mons  (Belgique),  qualifie  l’auto-détermination  de  modèle  éducatif  fonctionnel,  en  ce  sens  qu’il
s’intéresse plus au comportement qu’à la motivation. Elle explicite le cadre de pratiques nécessaire : tenir
compte de l’interaction entre facteurs personnels et facteurs environnementaux, développer l’autonomie
et l’indépendance individuelle, dans le même temps développer la participation sociale, retenir qu’il s’agit
de personnes singulières contribuant à la communauté. Elle liste les différents obstacles que rencontrent
les  personnes  dans  ce  cheminement :  moins  d’occasions  d’exprimer leur  avis  et  de  développer  leurs
compétences, difficultés à combiner prise de risques et protection, tentation de dire « ce n’est pas pour
moi,  çà »  par  l’effet  des  représentations.  Pour  avancer,  elle  souligne  l’importance  de  développer  la
formation  initiale  et  continue  des  travailleurs  sociaux,  d’organiser  les  services  pour  que  l’auto-
détermination puisse s’exprimer, de « passer du pater- nariat au partenariat » et de porter attention à ce
qui importe pour la personne (« parfois un détail, mais essentiel »). Suite à la projection d’un film mettant
en scène un « assistant au parcours de vie », Jacques Daniel, administrateur à NEXEM, Anne Drouhin,
directrice du pôle  enfance à  l’ADAPEI du Var et  Justine  Pionnier,  assistante  au  parcours  de  vie  à
Trisomie 21 Ardennes, explicitent le rôle et les fonctions de ce professionnel qui se situe au côté des
personnes pour les aider quelque soit le domaine afin de faciliter et renforcer leur pouvoir de décision.
Ceci passe par de multiples actes : prises de contacts, conseils, démarches, déblocage de situations…Le
parallèle est fait avec les « case managers » anglais.  Jean Pennaneac’h, ancien directeur des services
médico-sociaux à Trisomie 21 Loire, décrit le dispositif PRISM (Palette de Référence pour l’Inclusion
Socio-Médicale), qui fait intervenir un acteur similaire à l’assistant au parcours de vie : le « médiateur de
parcours inclusif ». Il insiste sur la difficulté de changement de posture professionnelle et soulève une
question importante : « Au début, je pensais que c’était une nouvelle mission des travailleurs sociaux ;
maintenant,  je  pense  que  c’est  un  nouveau  métier ».  Jennifer  Fournier,  docteur  en  sciences  de
l’éducation, professeure à la Haute école de travail social et de la santé à Lausanne (Suisse), présente une
exposition  interactive  avec  cinq  panneaux  et  deux vidéos  sur  la  sexualité  et  la  vie  amoureuse  avec
traduction des textes en FALC. Lahcen Er Rajaoui, président de « Nous Aussi », association nationale
d’auto-représentants pour les handicapés intellectuels, rappelle leur devise : « Rien pour nous sans nous ».
Bénédicte de Fréminville, généticienne, responsable des projets santé de Trisomie 21 France, « expert »
de  la  table  ronde,  fait  une  synthèse  des  différentes  interventions  en  dégageant:  les  freins  et  les
recommandations concernant la prise en mains de leur vie par les personnes avec déficience intellectuelle.
Les freins se situent à la fois du côté de l’environnement (inadaptation, poids des représentations, manque
d’opportunités) et des travailleurs sociaux (posture, manque de formation à l’autodétermination, absence
de reconnaissance des nouveaux métiers). Les recommandations,  logiquement,  portent sur les mêmes



domaines : l’environnement (imposer la présence des personnes avec déficience intellectuelle, agir pour
leur participation sociale), les travailleurs sociaux (former, passer de l’accompagnement à la coopération).
La table ronde « Repérer et orienter le diagnostic pour intervenir le plus tôt possible »   reprend l’idée
qu’il  ne  faut  pas  attendre  d’avoir  le  diagnostic  étiologique  pour  intervenir.  Geneviève  Laurent,
présidente  de  l’ANECAMSP,  affirme  que  tout  le  monde s’accorde  sur  l’importance  d’agir  tôt,  mais
constate qu’il  existe de fortes inégalités.  David Germanaud,  neuropédiatre à l’Hôpital Robert Debré
(Paris), rappelle que le diagnostic fonctionnel, qui répond à la question « Qu’est-ce qui ne va pas ? », doit
être fait avant cinq ans et que les interventions précoces reposent sur des bases scientifiques (la plasticité
cérébrale). Plusieurs praticiens décrivent ensuite les rôles des différents acteurs qui doivent coopérer pour
mettre en œuvre des stratégies de soins et  d’accompagnement globales :  la PMI (Maryse Bonnefoy,
médecin  généraliste  en  PMI),  les  CMPP (Simon  Beal,  psychiatre  en  CMPP et  IME),  les  CAMSP
(Sandrine Lanco-Dosen, neuropédiatre, et Danielle Valleur-Masson, pédiatre, en CAMSP), sans oublier
les praticiens libéraux, comme Lara Van Der Horst, orthophoniste.
La  journée  de  jeudi  se  termine  par  une  conférence  d’un  grand  témoin,  Pascal  Jacob,  président  de
l’Association Handidactique, intitulée « Le plus intelligent est celui qui est compris par tout le monde », à
laquelle je n’ai pas pu assister.
Vendredi 12 janvier
La table ronde intitulée « S’occuper de sa santé et se soigner » a un double objectif : faire connaître aux
professionnels et aux personnes elles-mêmes les enjeux de l’accès à la santé et aux soins, présenter de
nouveaux dispositifs pluridisciplinaires et coordonnés facilitant l’accès aux soins somatiques.  Vincent
Des  Portes,  « expert »  de  la  table  ronde,  souligne  le  paradoxe :  les  personnes  avec  déficience
intellectuelle ont plus de problèmes de santé que la patientèle normale et ont plus de difficultés d’accès
aux soins ! La raison est double : fragilités des personnes, obstacles environnementaux. Il énumère cinq
éléments sur lesquels il faudrait agir pour progresser : les bilans de santé systématiques (recommandés par
la Stratégie Nationale de Santé en France, sachant que certains pays ont pris des mesures fortes pour
mettre en œuvre un bilan de santé annuel), la formation des professionnels de santé (avec l’élaboration de
guides de bonnes pratiques), la coordination des parcours de santé (dont le pays pionnier en Europe est le
Royaume Uni,  avec le  case management  inscrit  dans  la  loi),  les  centres  de  ressources  « Déficiences
intellectuelles », la prise en compte des nombreux rapports qui soulignent la carence des soins en France,
en  particulier  le  rapport  de  la  HAS.  Franck  Démaret,  médecin  généraliste  à  Lyon,  apporte  son
témoignage  de  praticien  ayant  dans  ses  patients  une  quarantaine  de  personnes  avec  déficience
intellectuelle vivant dans un foyer de vie. Pierre Lagier, médecin, vice-président de l’UNAPEI, présente
le centre d’appui à la coordination des parcours de santé des personnes handicapées des Bouches du
Rhône (Handi Santé 13). L’objectif est d’assurer un parcours de santé sans rupture en apportant un appui
aux personnes en situation de handicap ainsi qu’aux professionnels de santé et en reconnaissant la place
des  aidants.  Pour  cela,  il  fallait  optimiser  plusieurs  points  d’organisation :  parcours  intra  et  péri
hospitaliers, commission handicap dans chaque hôpital, conventions entre secteurs sanitaire et médico-
social, sensibilisation et formation de tous les acteurs. Le bilan au bout de 4  ans est positif, notamment en
matière de gouvernance et  de contractualisation, mais des freins subsistent :  médecine libérale isolée,
hôpital  en  tension,  établissements  et  services  médico-sociaux  peu  médicalisés,  accompagnement
insuffisant  durant  l’hospitalisation,  pérennité  non  assurée  du  modèle  économique.  Fabrice  Julien,
directeur de clinique à Marseille, relate  l’expérience innovante de création d’un hôpital  de jour pour
personnes avec déficience intellectuelle en soulignant plusieurs points : il faut une équipe dédiée, l’hôpital
est centré sur la personne, on adapte la prise en charge à chaque cas. Daniel Diébold, directeur adjoint de
pôle à l’ADAPEI Alsace, présente le Système d’Accompagnement aux Soins pour personnes Handicapées
et leurs Aidants (SASHA), qui a été construit avec des personnes avec déficience intellectuelle et met en
œuvre divers outils comme le passeport santé ou la fiche de partenariat. Dominique Fiard, psychiatre à
Niort, expose le fonctionnement du dispositif Handi Santé placé au centre du système de santé niortais
pour favoriser l’accès aux soins somatiques. Lui aussi souligne l’importance de l’équipe dédiée, du temps
long,  de  l’ambiance  et  l’obligation  d’adaptabilité.  Rima Nabbout,  neuropédiatre  à  l’Hôpital  Necker
(Paris),  traite  de  la  transition  à  l’âge  adulte  des  enfants  présentant  une  épilepsie  avec  déficience
intellectuelle et insiste pour que cette transition soit améliorée. Elle décrit un dispositif mis en place à
cette  fin  à  l’Hôpital  La  Pitié–Salpêtrière.  En  conclusion,  Vincent  Des  Portes souligne  qu’il  existe
beaucoup d’initiatives qui marchent au niveau local et que l’enjeu de ces États Généraux est de porter cela
collectivement pour aller plus loin.



La table ronde  « Apprendre »  a pour sous-titre : relever le défi des apprentissages, avec une déficience
intellectuelle légère ou sévère,  à l’école et  ailleurs,  dès l’enfance et  tout  au long de la vie.  Yannick
Courbois, professeur de psychologie à l’Université de Lille, « expert » de la table ronde, signale que les
mots « apprendre » et « apprentissages » apparaissent un grand nombre de fois (538) dans le rapport de
l’expertise collective, à laquelle il a contribué. Car la déficience intellectuelle se traduit par des difficultés
d’apprentissage  qui  impactent  le  développement.  Heureusement,  la  personne  avec  déficience
intellectuelle  apprend à  tous  les  âges  de la  vie  et  dans  différents  contextes.  Après  avoir  rappelé  les
particularités de l’apprentissage chez ces personnes, il reprend quelques points importants pour l’enfant,
tirés  de l’expertise  collective :  le  langage,  l’autorégulation (qu’il  considère comme un prédicateur  de
l’autodétermination à l’âge adulte), les compétences émotionnelles et sociales, la numératie et la littératie.
En  conclusion,  il  affirme  qu’il  ne  faut  pas  sous-estimer  la  capacité  des  personnes  avec  déficience
intellectuelle à progresser et insiste sur le comportement adaptatif de ces personnes, qu’il définit comme
« l’ensemble des habiletés conceptuelles, sociales et pratiques apprises par ces personnes pour s’adapter à
la vie ».  Jean-Louis Paour,  professeur de psychologie à l’Université d’Aix-Marseille, distingue deux
types de pédagogies, complémentaires mais différentes : la pédagogie de la réussite qui est procédurale, la
pédagogie de la compréhension, qui est conceptuelle. Il explique comment passer de la réussite, c’est-à-
dire de la maîtrise des savoirs faire et dire, à la compréhension qui rend les apprenants cognitivement
actifs et leur permet de développer des stratégies cognitives. Mais il reconnaît qu’on ne peut pas tirer
d’outil universel de la théorie et qu’il faut mettre au point des outils adaptés à chacun.  Esther Alan,
doctorante à l’INSHEA, rend compte d’une recherche sur les apprentissages et la scolarisation d’enfants
polyhandicapés. Caroline Perraud, doctorante à l’Université de Nantes, présente une collaboration entre
des professionnels d’un ESAT et un chercheur.
La table ronde « Comprendre, prévenir et accompagner les troubles du comportement » a pour objet de
comprendre  les  processus  de  production  des  comportements  inadaptés  ou  « défis »  et  de  gérer  les
situations  par  une  approche  transdisciplinaire  et  éco-systémique.  Jean-Jacques  Detraux,  professeur
émérite de psychologie et pédagogie à l’Université de Liège (Belgique), dresse une vue générale des
comportements « défis ». En effet, depuis environ trente ans, les comportements inadaptés, perturbateurs,
sont envisagés comme des comportements « défis », en ce sens qu’ils posent des questions au système
familial  ou  à  l’organisation  des  services.  Il  s’agit  de  comportements  agressifs,  stéréotypés,  auto-
mutilatoires,  induisant  un  rejet  social  élevé  et  un  épuisement  tant  chez  les  parents  que  chez  les
professionnels.  Ils  s’observent  davantage en présence de comorbidités  (troubles psychopathologiques,
troubles  bipolaires)  et  si  la  déficience  intellectuelle  est  sévère.  Leur  évaluation  exige  une  approche
multidimensionnelle (médicale, comportementale, environnementale). Le rapport d’expertise présente  un
certain nombre d’outils d’évaluation. Parmi les différentes interventions possibles, ce qui marche le moins
mal  est  l’analyse  comportementale  combinée  à  la  mise  en  place  d’apprentissages  ciblés  sur  des
compétences. Les approches utilisant des environnements multi-sensoriels peuvent aussi être efficientes
sous certaines conditions. Un focus est ensuite fait sur le syndrome de Prader-Willi.  Maïthé Tauber,
endocrinologue, professeure au CHU de Toulouse, et  Angèle Consoli, pédopsychiatre à l’Hôpital Pitié-
Salpêtrière  (Paris),  explicitent  les  causes  de  cette  maladie  et  décrivent  les  troubles  qu’elle  engendre,
notamment  les  troubles  du  comportement.  François  Besnier,  membre  de  l’Association  Prader-Willi
France, explique, de façon plus générale, que les troubles du comportement sont porteurs de sens, car ils
manifestent  un  mal  être,  mais  qu’ils  peuvent  avoir  des  causes  multiples  et  que  leur  décodage  est
complexe. Il énumère différents moyens pour tenter de les prévenir sachant que les crises restent toujours
possibles.  Vincent Guinchat, pédopsychiatre à l’Hôpital Pitié-Salpêtrière, traite, en s’appuyant sur un
film, de l’auto et hétéro agressivité chez des patients avec déficience intellectuelle sévère. Pour lui, les
causes des troubles se répartissent à peu près par tiers en trois catégories : environnementales, organiques,
psychiatriques. Hélène Marie, directrice de la délégation départementale ARS 77, rappelle la position des
ARS. Ces dernières ont pour fonctions la régulation, la planification, la tarification. Elles ne sont pas
compétentes  pour  les  cas  individuels,  mais  veillent  à  adapter  l’offre,  notamment  pour  répondre  à  la
question des parcours, et sont parfois saisies de situations critiques. Seules les structures médico-sociales
peuvent accueillir au long cours les personnes les plus lourdement handicapées. Les principes prônés par
les ARS en matière d’accueil dans ces structures sont l’inconditionnalité, avec identification des moyens
dans le cadre des CPOM, et la subsidiarité avec le milieu « le plus ordinaire », pour répondre à l’impératif
d’inclusion. La mise en œuvre de ces principes implique une évolution interne aux structures médico-
sociales et une évolution de l’organisation externe dans une logique de coordination et de partenariat.



L’intervenante conclut en affirmant que la solution pour faire face aux problèmes est inhérente au secteur
médico-social lui-même et qu’il n’y aura pas de  moyens supplémentaires « massifs ».  David Cohen,
pédopsychiatre, professeur à l’Hôpital La Pitié-Salpêtrière, « expert » de la table ronde, fait une synthèse
en  quatre  points :  prendre  en  charge  les  troubles  de  façon  précoce,  permettre  des  évaluations
individualisées multidimensionnelles, améliorer l’accès aux soins somatiques et aux soins psychiques,
lancer une ré-ingénierie complète des formations des divers métiers.
La  table  ronde  finale  « Débat  et  perspectives  EGDI »  rassemble  les  représentants  de  plusieurs
associations. Tous expriment leur accord avec les grandes idées qui se dégagent des États Généraux, en
mettant  en  exergue  tel  ou  tel  aspect  selon  les  spécificités  de  leur  association  et  ses  propres  axes
stratégiques.  Lahcen Er Rajaoui,  président  de « Nous Aussi », insiste  sur  l’accessibilité  universelle,
l’information  envers  les  citoyens,  la  formation  des  professionnels  avec  le  concours  des  personnes
concernées, l’accompagnement personnalisé qu’il résume ainsi : « j’apporte mes idées et mon soutien co-
construit ». Luc Gateau, président de l’UNAPEI, affirme qu’il faut continuer la recherche « dans la voie
de l’expertise collective », que le secteur médico-social constitue la clef de voûte du système, que la
formation des professionnels est fondamentale, et énumère plusieurs conditions « pour ne laisser personne
de côté ».  Guy Hagège, président de NEXEM, cite quatre pistes : développer les partenariats entre le
secteur  médico-social  et  les  autres  secteurs,  réfléchir  à  l’organisation  territoriale,  accompagner  les
adhérents de NEXEM (dont les IRTS) dans leur évolution, innover. Antoine Perrin, directeur général de
la FEHAP, relève trois points sur lesquels il y a encore beaucoup à faire : l’application des lois de 2002 et
2005, la précocité du diagnostic, l’articulation handicap-soins. Nathalie Triclin, présidente de l’Alliance
Maladies Rares, rappelle que l’Alliance a joué un grand rôle dans les deux plans Maladies Rares et la
mise  en  place  des  centres  de  référence  puis  énumère  quatre  axes  dans  lesquels  l’Alliance  souhaite
s’investir : permettre l’accès au diagnostic étiologique sur tout le territoire, accompagner les projets et
parcours de vie avec l’enjeu de la transition enfant-adulte,  améliorer l’accès aux soins somatiques et
psychiques, apporter aux familles la valorisation de leur expertise. Olivier de Compiègne, animateur du
Collectif DI, reprend trois termes fréquemment cités pour leur donner le contenu qui lui paraît important :
désinstitutionnalisation ?  plutôt  décloisonner ;  inclusion ?  l’accompagnement  psycho-social  de  la
personne  est  fondamental  pour  son  auto-régulation ;  évaluation ?  il  faut  développer  des  critères  de
jugement à partir de la qualité de vie des personnes.  Nathanaël Raballand, président de Trisomie 21
France,  exprime  sa  volonté  de  développer  le  « pouvoir  d’agir »  des  personnes  avec  déficience
intellectuelle et défend, à cette fin, l’auto-détermination, l’adaptation de l’environnement à la personne, le
développement des « facilitateurs de parcours ».  Geneviève Laurent, présidente de l’ANECAMSP, fait
trois propositions : repérage le plus précoce possible, accès sans attente à une intervention précoce de
qualité pour tous les enfants repérés en comblant les inégalités territoriales, accueil de tous les enfants.
Vincent  Des  Portes  réalise  une  synthèse  générale  en  sept  axes :  mieux  repérer  pour  intervenir
précocement, accéder à des évaluations multidimensionnelles des forces et faiblesses, permettre l’accès
au  diagnostic  étiologique  et  intégrer  les  particularités  des  syndromes,  développer  les  capacités
d’apprendre à tous les âges, accompagner les personnes dans le développement de leur pouvoir d’agir,
apporter aux familles un soutien les valorisant, améliorer l’accès aux diagnostics et soins somatiques et
psychiques. 
Dans son intervention finale, Jean-Claude Ameisen, président d’honneur du Comité Consultatif National
d’Éthique, fait quelques observations fortes. Il souligne que le point de départ est de reconnaître aux
personnes  leurs  droits  fondamentaux.  On ne peut  pas  aider  une  personne en l’isolant  des  autres.  La
question n’est donc pas institution ou pas, mais isolement ou inclusion. L’inclusion permet de « vivre
mieux ». Construire une société inclusive, c’est construire une société où tout le monde vit mieux. Il note
par  ailleurs  que  ces  États  Généraux  ont  mis  en  évidence  des  initiatives  remarquables.  L’enjeu  est
maintenant  de  généraliser,  ce  qui  est  souvent  difficile  dans  notre  pays,  qui  n’a  pas  la  culture  de
l’évaluation.

Au total, ces États Généraux de la déficience intellectuelle constituent un moment fort. En schématisant à
outrance, trois grands enseignements ressortent :

 Les connaissances scientifiques et médicales progressent fortement.
 Un grand nombre d’acteurs sont désormais d’accord sur un objectif commun, la « société inclu-

sive ». Cet objectif implique que les personnes concernées puissent prendre le mieux possible leur
vie en main. Pour cela il faut leur assurer les moyens  nécessaires à une meilleure autonomie, no-



tamment la santé et les apprentissages, et mettre en place des accompagnements adaptés à leur
parcours de vie. 

 Un grand nombre d’initiatives se développent « sur le terrain » pour faciliter les parcours de santé
et développer l’accompagnement des parcours de vie. L’enjeu est maintenant de passer à une véri-
table politique, impliquant évaluation de ces initiatives et volonté de les généraliser.

                                                                                                                         Jean-Louis Faure 
                                                                                                          Vice-président de l’AFRT

Du côté d’EDSA : Assemblée Générale Dublin novembre 2017

EDSA (European Down Syndrome Association) a tenu son assemblée générale à Dublin les 10, 11
et 12 novembre 2017 au siège de l'association Irlandaise, dans un quartier un peu excentré, mais l'accueil 
a été très chaleureux. Jean-Marc Richard représentait l'AFRT.
L'EDSA a été fondée en 1987. L'AFRT, fondée en 1990, a adhéré à l'EDSA en 1998 ??
        L'assemblée générale a renouvelé son conseil d'administration et son bureau. Une liste a été 
présentée, qui a été adoptée à l'unanimité des présents. Dans la discussion, on a salué l'arrivée au CA de 
nouveaux pays. Selon les statuts, chaque pays ne peut avoir au maximum qu'un seul représentant. Il est 
souhaité qu'une alternance soit mise en place pour les pays avec plusieurs associations adhérentes. En fait,
l’AFRT a été admise comme adhérente d’EDSA à une période où depuis plusieurs années personne de 
FAIT21 ne venait plus à aucune réunion (NB de Jacqueline London).
       Le nouveau président d’EDSA est Patrick Clarke (Irlande), qui était jusqu'en avril 2017 le président 
de DSIrland. Les autres membres du conseil sont Anna Contardi (Italie), vice-présidente, Tania 
Mykhailenko (Ukraine), vice-présidente, Dinka Vukovic (Croatie) secrétaire générale, Isidro Moyano 
(Tchéquie), trésorier, Lars Erik Brustad (Norvège), Denis Chauve (France, T21F), Fulya Ekmen 
(Turquie), Cora Halder (Allemagne), Manuel Velázquez (Espagne), Emanuela Zaimi (Albanie). 
Le comité scientifique reste composé de Juan Perera (Espagne) et Jacqueline London (France, AFRT).
       Les représentants des pays nouvellement adhérents, ou en cours d'adhésion, ont présenté la situation 
dans leur pays, et les spécificités de leur association.
La représentante de l'Écosse a présenté la prochaine réunion de DSI (Down Syndrome International) qui 
se tiendra à Glasgow du 25 au 27 juillet 2018. Voir le lien : http://wdsc2018.co.uk/
        La journée du samedi a été consacrée à une conférence sur le bilan de l'éducation pour les jeunes 
avec trisomie 21. La conférence a été ouverte par le ministre irlandais en charge du handicap, Finian 
McGrath lui-même impliqué dans DSIrland.
        Rebecca Baxter, orthophoniste, qui a été longtemps conseillère pour des associations anglaises et 
chargée de mission par des collectivités territoriales du Royaume Uni, a présenté un bilan assez détaillé 
de ses observations et de son expérience professionnelle. Cet exposé de Rebecca Baxter a été entrecoupé 
d'interventions plus courtes de représentants de quelques pays, qui ont raconté leur expérience en matière 
de scolarisation et d'inclusion. Les disparités entre les pays sont assez criantes.
       L'exposé d'Anna Contardi (Italie), Présidente sortante, était plus centré sur les débouchés 
professionnels.
Ce sera d'ailleurs le thème du débat lors de la prochaine réunion EDSA. Elle a aussi présenté le bilan de 
l'enquête menée auprès des adhérents, sur le taux et les moyens de scolarisation dans les différents pays 
d'Europe.
Enfin le Dr. Juan Perera, directeur de ASNIMO (Associacion Sindrome de Down de Baleares) et l'un des 
fondateurs d’EDSA a présenté un de ses propres travaux à l'occasion du 30e anniversaire de l'EDSA (il n'a
pu venir, mais son fils a présenté le diaporama). Un résumé de cet exposé est disponible sur 
http://www.edsa.eu/edsa-30-years/
                                                                                                           Jean-Marc Richard

Vice-Président de l’AFRT

Soirée de l'Antenne départementale des Yvelines de l'Association Française pour la
Recherche sur la Trisomie 21 (AFRT 78)

https://paris7.jussieu.fr/Redirect/www.edsa.eu/edsa-30-years/
https://paris7.jussieu.fr/Redirect/wdsc2018.co.uk/


De Droite à Gauche : Monsieur Jean-Luc Ourgaud, Maire de Montigny-le-Bretonneux, Monsieur Christian Lecocq,
Président de l'AFRT 78, Madame Chantal Saulet,  trésorière, Agnès Saulet, 
Monsieur  Daniel  Saulet  Vice-Président,   Monsieur  Roger  Abbache,  Vice-Président,  Véronique  Zonghetti,
secrétaire,  Jacques Oudiot,  Conseiller  Municipal  de  Saint  Saint-Cyr-l’École,  membre  du CA de l'AFRT 78 et
Jacques Costils Président de l'AFRT.

Le 4 Novembre 2017 était  organisé la soirée annuelle de l'AFRT 78, avec au menu, les  discours de
bienvenues, aux personnes présentent par Monsieur le Maire de Montigny-le-Bretonneux, nouvellement
élu dans cette  fonction, son prédécesseur, Michel Laugier venant d'être élu Sénateur. Michel Laugier a dû
quitter ses fonctions de Maire, en raison de non cumul des mandats, c'est donc avec plaisir que nous
avons pu dialoguer avec lui et qu’il a pu échanger avec les familles, amis et inconnus de l'AFRT 78.
Monsieur  Christian Lecocq,  Président  de  l'AFRT 78,  a  fait  le  point  des  trois  années  d'existences  de
l'Association et a conclu son message avec le souhait que d'autres antennes se créent en France. Comme
les années passées le buffet offert par le Restaurant La Fontaine a été également très apprécié. Un groupe
de musicien de la ville a animé de quelques chansons la soirée. 

Puis au menu est venu la désignation d'une marraine et d'un parrain de l’AFRT78 Madame Véronique
Cochereau,  élue  de la  ville  mais  aussi  marcheuse  sur  5  et  10 KM, triple  championne du Monde et
plusieurs fois championne d’Europe en individuel et par équipe dans cette discipline, et comme parrain,
Alain Costils, champion de France de marche au classement général sur 200 km le 30 Avril 2008, en
23h48 minutes.  Merci  à  eux de nous soutenir  dans  notre  action,  et  de faire  connaître  l'AFRT et  ses
antennes à travers les paysages, villages et villes traversées. 

Arrivé au dessert, nous sommes passés au tirage de la tombola pour laquelle 610 billets ont été  vendus.
Deux télévisions, un vélo de ville et de nombreux autres lots ont été gagnés par les personnes présentes
mais également à celles et ceux qui ne pouvaient être présents ce soir. 

                                                                                          
Photos : Mairie de Montigny-le-Bretonneux



WDSD Geneva 2018  Journée Mondiale du Syndrome de Down (Trisomie 21) à Génève

"qu’est ce que j’apporte à ma Communauté ?"
Pour la journée mondiale du syndrome de Down (Trisomie 21)  l’Association DSI aidera les personnes avec T21 à parler
au Siège des nations Unis de Genève de parler de leurs droits. L’évènement aura lieu sur deux jours :  
20 Mars – Ateliers interactifs  de préparations pour les personnes avec T21 et leurs avocats  sur les thèmes :
- Qu’est ce qu’une communauté et quels sont vos talents et vos forces ?
 - Comment pouvons nous y contribuer? L’accent sera mis sur l’emploi et la participation politique
- Qu’est ce qui nous permet de contribuer et de participer à notre communauté ? 
21 Mars – Les personnes avec T21 parleront au Palais des Nations sur le thème « qu’est ce que j’apporte à ma 
communauté ?
Nous chercherons à contacter les représentants des gouvernement et les officiels des nations Unis pour leur montrer ce 
que les personnes avec T21 sont capables de faire  et d’apporter à leur communauté tout au long de leurs vies.
Nous espérons la dissémination de ces messages et l’assurance que les personnes avec T21 pourront contribuer à leurs 
communautés et avoir leurs droits garantis

       Pour que la recherche médicale avance pour la Trisomie 21 comme
pour les autres pathologies, adresser votre soutien à:

AFRT
Université Paris -Diderot, 35 rue Hélène Brion, 
Case 7088 - 75205 PARIS Cedex 13, 

- Par chèque
- En ligne à http://www.afrt.fr

Dans tous les cas un reçu fiscal vous sera adressé et de plus l’AFRT est reconnue 
d'intérêt général, elle est habilitée à recevoir des dons au titre de l'ISF

http://www.afrt.fr/

