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RESUME

Ces derniéres décennies, d’importants progrés ont
permis d’optimiser la prise en charge des surdités
de l’enfant. L’instauration d’un dépistage néonatal
et le développement des implants cochléaires ont
largement contribué a cette évolution.

En labsence d’un dépistage précoce, la surdité
affecte le développement langagier, cognitif,
comportemental et psychosocial des enfants
sourds. L’intérét d’une prise en charge avant 'age
de six mois, quel que soit le degré de surdité, est
actuellement universellement reconnu et rendu
possible grace a un dépistage auditif néonatal
systématique utilisant des techniques objectives de
dépistage (otoémissions acoustiques et potentiels
auditifs automatisés).

La mise au point étiologique permet de plus
en plus fréquemment d’identifier la pathologie
sous-jacente, de poser un diagnostic précoce,
d’orienter vers un conseil génétique et d’élaborer
un schéma de prévention et de suivi de réadaptation
multidisciplinaire adapté et individualisé. Les
améliorations récentes des techniques de détection
génétique ont permis d’identifier de plus en plus de
génes associés aux surdités de I’enfant.

Par ailleurs, le développement de la technologie
de l'implant cochléaire a modifié radicalement la
prise en charge et le pronostic développemental des
enfants sourds sévéres et profonds.

Le diagnostic d’un handicap sensoriel chez le tout
jeune enfant nécessite la mise en place d’un suivi
multidisciplinaire de réadaptation. Celui-ci visera a
guider les parents dans la temporalité des actions a
mener, a favoriser leur implication et a les soutenir
dans un processus de résilience et de partenariat.
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ABSTRACT

Support to quit smoking is an important task
in Over the last decades, important progresses
and breakthroughs enabled to fine-tune the care
provided to deaf children. The implementation of
auditory neonatal screening and the development of
cochlear implants largely contributed to this positive
evolution.

In the absence of detection at an early age, deafness
can impact negatively the speaking, cognitive and
behavioral development of affected children. The
need to provide adequate care before the age of
six months - no matter the deafness level - is now
universally acknowledged, and this is achievable
through a systematic approach in neonatal auditory
screening, using objective screening methods
(evoked otoacoustic otoemissions and auditory
brainstem responses).

The etiological assessment has made possible to
better identify the underlying pathology, to make an
early age diagnosis as well as to exclude a potential
syndrome. Besides, recent improvements in genetic
detection techniques resulted in the identification
of more genes associated with child deafness. The
assessment results end up in the formalization of
an optimized prevention, follow-up and treatment
framework.

Moreover, the development of cochlear implants
technology modified radically the care and
developmental prognosis of severe and profound
child deafness.

The diagnostic of a sensorial handicap in the
young child involves the implementation of a
multidisciplinary rehabilitation follow-up. The
aim is to guide parents in the specific actions to
undertake over time, to encourage their involvement
and to support them in a process of resilience and
partnership.
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INTRODUCTION

La surdité est le handicap sensoriel le plus fréquent
chez l’enfant et la prévalence des surdités sévéres a
profondes bilatérales congénitales est de 1/1.000.
Si on considére les surdités bilatérales légéres a
moyennes ainsi qu’unilatérales, la prévalence est de
4/1.000. Dans la population de néonatologie, la préva-
lence est dix fois plus élevée et atteint 1 @ 3 %*2.

Non diagnostiquée précocement, la surdité de I’en-
fant entraine une déprivation auditive qui aura des
répercussions défavorables sur son développement
global. Nous aborderons successivement les données
actuelles concernant le dépistage, la mise au point
étiologique et la prise en charge des enfants présen-
tant une surdité neurosensorielle liée a une atteinte de
oreille interne et/ou des voies auditives centrales.

DEPISTAGE NEONATAL DES SURDITES PEDIA-
TRIQUES

L’objectif du dépistage néonatal est la détection des
enfants présentant une surdité congénitale. Les re-
commandations internationales se sont modifiées au
cours du temps. Initialement réservé aux nouveau-nés
« a risque », le dépistage ne permettait de diagnos-
tiquer que 50 % des sujets atteints. Il a ensuite été
généralisé a toute la population pédiatrique et a évo-
lué vers une plus grande précocité. Actuellement, un
diagnostic avant 3 mois et une prise en charge avant
6 mois suivie d’un appareillage prothétique3* sont re-
commandés. Toutes les études ont en effet démontré
que quel que soit le degré de surdité, une intervention
thérapeutique et un appareillage avant I’age de six
mois sont essentiels afin d’assurer un développement
optimal du langages. L’intérét d’un dépistage néonatal
systématique est maintenant universellement reconnu
et incontournable pour parvenir a ces objectifs>®.

En Belgique, le dépistage systématique a été instau-

ré dés janvier 1995 dans la partie néerlandophone du
pays et est réalisé en maternité dans la partie franco-
phone depuis novembre 2006. Deux méthodes objec-
tives de dépistage néonatal sont utilisées : les otoémis-
sions acoustiques provoquées (OEAP) et les potentiels
évoqués auditifs automatisés (PEAA).

= Les OEAP sont rapides et indolores et un test
concluant signifie un niveau d’audition inférieur a
30 décibels ;

= LesPEAAdétectent’activité générée parlacochlée,
le nerf auditif et le tronc cérébral en réponse a une
stimulation sonore entre 30 et 40 décibels. Ce test
est plus long mais permet, contrairement au pré-
cédent, de détecter les surdités rétrocochléaires’.

Ces deux tests objectifs ont une bonne sensibili-
té et une faible spécificité. En cas de dépistage non
concluant ou en présence d’un facteur de risque, une
investigation auditive plus approfondie par potentiels
évoqués auditifs (PEA)S, évaluant la fonction auditive
compléte, doit étre réalisée. Dés 'dge de 5-6 mois,
’enfant peut étre testé par réflexe d’orientation condi-
tionné au cours duquel on associe au stimulus sonore
une récompense visuelle ou « visual reinforcement au-
diometry ». Dés 28 a 30 mois, I’évaluation auditive se
réalise par audiométrie tonale et/ou vocale.

Les enfants présentant un facteur de risque de sur-
dité (voir tableau 18) doivent bénéficier d’'un second
test auditif entre 9 et 12 mois de vied. Un suivi auditif
plus rapproché (tous les 4 a 6 mois) et plus prolongé
(jusqu’a 6 ans) est nécessaire en présence d’une in-
fection a cytomégalovirus (CMV), d’antécédents fami-
liaux, de consanguinité parentale, de malformations
ou syndromes, ou d’un traitement par extracorporeal
membrane oxygenation (ECMO).

La connaissance de I’évolution langagiére normale de
’enfant®°, reste un appui a l'identification des enfants
ayant échappé au dépistage ou présentant des surdi-
tés évolutives.

Facteurs de risque associés a la perte auditive néonatale.

1. Histoire familiale de surdité congénitale

Anomalies craniofaciales

Poids < 1.500 g a la naissance

Médications ototoxiques
Méningite bactérienne
Score d’Apgardeoa4aiminetdeoa6asmin

© @ N oy oW

Ventilation mécanique > 5 jours

10. Syndromes connus incluant une déficience auditive.

2. Infections in utero telles que cytomégalovirus, rubéole, syphilis, herpés et toxoplasmose

Hyperbilirubinémie avec taux sérique nécessitant une exsanguinotransfusion

MISE AU POINT ETIOLOGIQUE

La recherche étiologique proposée chez ’enfant sourd
vise a préciser le diagnostic et a identifier d’éventuelles
pathologies associées. Des facteurs extrinséques sont

incriminés dans V4 des surdités congénitales ou d’ap-
parition précoce. Suite aux améliorations des tech-
niques de diagnostic moléculaire, la part génétique
des surdités congénitales ou d’apparition précoce ne
cesse d’augmenter et atteint actuellement 75-80 %
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dans les pays ou il n’y a pas de problémes de santé
publique?,

Les surdités acquises peuvent apparaitre en période
prénatale (infection congénitale a CMV, rubéole, ...),
néonatale (prématurité, asphyxie périnatale, hyperbi-
lirubinémie sévére, sepsis,...) ou postnatale (ménin-
gite, traumatisme, ...). L’infection congénitale a CMV
reste la cause non génétique la plus fréquente respon-
sable d’environ 15 a 20 % des surdités de I’enfant®.

Les surdités génétiques sont divisées en deux groupes
selon gu’elles soient ou non associées a I’atteinte d’un
autre organe :

= les surdités génétiques non syndromiques :
Uoreille interne est le seul organe touché. Actuel-
lement, 119 génes responsables de surdités géné-
tiques non syndromiques ont été identifiés. Par-
mi ceux-ci, la mutation du géne GJB2 codant pour
la connexine 26 est responsable de 15 a 40 % des
surdités, toutes causes confondues® et se mani-
feste par une surdité le plus souvent non évolutive
et associée a une anatomie normale de ['oreille in-
terne ;

= les surdités génétiques syndromiques qui, outre
’atteinte de loreille interne, associent d’autres
symptdmes ou anomalies affectant d’autres or-
ganes (ceil, peau, rein, cceur, systéme nerveux cen-
tral, thyroide, squelette, ...). Il existe une grande
variabilité dans l’expression clinique et dans l’age
d’apparition des atteintes d’autres organes. Dans
certaines formes syndromiques, latteinte d’un
autre organe n’aura d’implications cliniques que

plusieurs années aprés le diagnostic de surdité.
Cest le cas pour le syndrome de Usher de type |
(associant a une surdité profonde bilatérale, une
aréflexie vestibulaire avec retard moteur et une ré-
tinite pigmentaire) ou le syndrome de Pendred (as-
sociant a une surdité fluctuante et évolutive, une
malformation de l'oreille interne dont la plus fré-
qguente est un aqueduc du vestibule élargi et une
atteinte thyroidienne a partir de la deuxiéme dé-
cade). Par ailleurs, de nombreux syndromes rares
sont associés a une surdité et la présence d’une
pathologie malformative doit faire rechercher une
atteinte auditive.

La mise au point étiologique débute par une anamnése
détaillée a la recherche d’antécédents familiaux (pré-
sence de personnes sourdes dans la famille proche
et éloignée, orientant vers une origine génétique), de
consanguinité parentale ainsi que de facteurs de risque
de surdité orientant vers une origine extrinséque. L’in-
terrogatoire portera également sur la présence dans la
famille de caractéristiques physiques ou cliniques évo-
catrices d’une des surdités syndromiques familiales
fréquentes (goitre, problémes rénaux, troubles de la
pigmentation). Un examen physique complet ORL et
pédiatrique ainsi que quelques examens complémen-
taires permettront d’orienter le diagnostic. L’imagerie
(tomodensitométrie et résonnance magnétique) four-
nira des informations précises sur l'intégrité des voies
auditives. Le tableau 2 reprend les principaux examens
complémentaires a réaliser.

Par ailleurs, on ne peut que souligner 'importance de

Mise au point des surdités de I’enfant - Examens complémentaires.

Mutations GJB2 et GJB6

« Gene panel » surdité

Analyses génétiques

Conseil génétique

Imagerie IRM de loreille interne (+/- cérébrale)

Scanner des rochers

PCR- CMV

Fond d’ceil et examen
ophtalmologique

Echographie rénale
et recherche d’héma-
turie-protéinurie

Tests thyroidiens

de vestibule).

Electrocardiogramme

Bilan vestibulaire

- sur échantillon d’urine ou de salive prélevé en période néonatale (2 premiéres semaines) ;

- sur sang séché (Guthrie) : analyse rétrospective possible (jusqu’a plusieurs années aprés la naissance)
Aspect albinoide ou anomalies de la pigmentation (syndrome de Waardenburg) ;

Cataracte, lenticone (syndrome d’Alport) ;
Rétinite pigmentaire (syndrome de Usher) ;
Myopie sévére, vitro-rétinopathie (syndrome de Stickler)

Signes d’appel : malformations des oreilles externes, arcs branchiaux, fistules branchiales (syndrome BOR) ;
Surdité progressive ou antécédents de pathologies rénales dans la famille (syndrome d’Alport).

Lors de la mise au point initiale et a suivre annuellement a partir de la deuxiéme décade chez les patients
porteurs de mutations du géne SLCA26A4 ou de malformations de U'oreille interne (élargissement de 'laqueduc

Allongement de I’espace QT sur I’ECG (syndrome de Jervell et Lange-Nielsen)

Signes d’appel : troubles de ’équilibre et retard d’acquisition de la marche
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’examen ophtalmologique tout au long de ’enfance et
de ’adolescence et qui pourra parfois orienter le dia-
gnostic. En effet, I’atteinte oculaire, notamment dans
le syndrome de Usher, n’aura d’implication clinique le
plus souvent qu’a partir de ’dge de 10 ans. Des ano-
malies au fond d’ceil peuvent étre trouvées a partir de
’age de 3-4 ans et ’électrorétinogramme est anormal
avant méme les premiers signes de rétinite pigmen-
taire. Un bilan vestibulaire complétera les investiga-
tions en cas de troubles de I’équilibre ou de retard
d’acquisition de la marche.

Ces derniéres années, les techniques de détection gé-
nétique moléculaire ont considérablement progressé.
Lorsque la recherche de mutation de la connexine 26
ou 30 est négative, des analyses ciblées de recherche
moléculaire génétique en fonction des signes associés
peuvent étre proposées (ex : recherche de mutation de
SCLA26A4 si élargissement de I"laqueduc du vestibule
a 'imagerie) mais une approche par analyse combinée
de tous les génes de surdité connus a ce jour (« gene
panel » surdité) permet d’améliorer grandement la
possibilité de poser un diagnostic. Suivant les études,
le type de technologie et le contexte familial, la proba-
bilité de mettre en évidence une mutation pathogéne
va de 15 a plus de 60 %™.

REHABILITATION

Dés le diagnostic d’une perte auditive supérieure a 40
dB, une prise en charge de réadaptation multidiscipli-
naire, médicale, audiologique, logopédique et psycho-
sociale, doit étre instaurée autour de ’enfant sourd et
de sa famille. Ce maillage transdisciplinaire offre aux
parents ébranlés par I’lannonce du handicap, un sup-
port coordonné et un point d’appui pour les différentes
actions a mener (mise au point médicale, appareillage
prothétique, implantation cochléaire, apprentissage
des moyens de communication adaptés, implication
des milieux de vie et d’accueil...). Que la déficience
auditive soit moyenne (seuil auditif entre 40 et 70 dB
HL), sévére (entre 70 et 9o dB HL) ou profonde (> 9o dB

CONCLUSION

HL), une intervention thérapeutique et un appareillage
précoces sont des objectifs prioritaires. Chez I’enfant
sourd profond, il est actuellement recommandé de
proposer une chirurgie d’implant avant 12 mois de vie
et, en cas d’implantation cochléaire bilatérale séquen-
tielle, de réduire le délai entre les deux implantations¥.
Kral et al.*® ont montré qu’il existe une période sensible
ou période critique précoce de développement des
aires cérébrales dédiées. Si la stimulation bilatérale a
lieu aprés 18 mois, les potentiels corticaux des enfants
sourds ne sont pas latéralisés de la méme facon que
chez les enfants entendants®. La binauralité apporte
un confort d’écoute et une diminution de la fatigue ain-
si qu’une meilleure compréhension dans le bruit et une
meilleure localisation de la source sonore®.

Par ailleurs, 'implication parentale est a soutenir dans
toutes les étapes du processus car un investissement
familial faible aura des répercussions négatives sur
le développement linguistique de l’enfant*. Parmi
les facteurs prédictifs, le niveau d’études de la mére,
également corrélé avec le niveau socio-économique,
est mis en évidence dans une étude prospective de
Ching?? incluant 451 enfants.

Les équipes de réadaptation sont aussi confrontées a
la diversité culturelle des familles et des enfants sui-
vis et doivent en tenir compte dans ’accompagnement
proposé?. La transmission de la langue maternelle et
de la culture d’origine est a soutenir tout en proposant
aux enfants un suivi individualisé plus intensif. Si le
biliguisme a de nombreux effets positifs sur les per-
formances phonologiques, les fonctions exécutives
et les compétences sociales des enfants entendants,
tous les auteurs s’accordent sur le fait qu’il est, chez
’enfant sourd, un facteur de risque au niveau du dé-
veloppement du langage tant en compréhension qu’en
expression?4. Les résultats obtenus dans la population
des enfants sourds profonds bilingues implantés sui-
vis au Centre Comprendre et Parler illustrent la littéra-
ture puisque 75 % d’entre eux fréquentent I’enseigne-
ment spécialisé de type 7 alors que seulement 35 %
des monolingues y font un bref passage en maternelle.

Le dépistage auditif néonatal permet de suivre les recommandations internationales de diagnostic et prise charge
précoces des surdités de I’enfant. L’appareillage avant 6 mois et I'implantation cochléaire avant 12 mois font
'unanimité. D’autres facteurs liés a I’étiologie ou aux atteintes associées ainsi qu’a I'implication parentale, au
contexte linguistique et socioculturel sont a prendre en compte et contribueront a I’évolution globale, cognitive

et affective de ’enfant sourd.
Conflits d’intérét : néant.
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