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La délétion 22911.2

_i Ladéletion22g11.2, Kesakd? (orphanet PNDS)

Lestroublesassociés

(Karayiorgoy Simon &
Gogos,2010 ; Monks
etal., 2014
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Peyroux et al., 2020)

Cause®t conséequenceslesdysfonctionnementsociaux?
(revueNorkettet al., 2017; Jalbrzikowsket al., 2012)
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La délétion 22911.2
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Délétion 22911.2 = facteurs de risque genetiques les plus
I‘ObUSteS(l él 2% deS CaS)(KarayiorgOLet al., 2010 Vanetal. ., 2017

30 % des personnesporteurs de la deletion developpentdes
symptdmespsychotiquesaf QF R 2 § @Jalﬁxﬁ@ﬂm& QN 3

ad u Ite (Monkset al., 2014




Les TSA/ SCZ precoce: le champ plus général des T
_

Les TND sont une perturbation du
développement cerébral (10% pop.

WHAT"S |N A ”AME? générale)

Les causes sont multiples et
complexesgénétiques
environnementales, sociales

La SCZ précocesyndromique» est un
TND, tout comme les Troubles du
{LISOUNB RS [Q!'dziAaYS

Il y a uncontinuum
physiopathologiquedgliagnostiqueet
clinique entre les TND: de la variante
de la normale aux formes séveres

©2014 Healthy Pixels LLC La question de la distinction/ des
comorbiditésTSA/SCZ précoce et
autres TND est une difficulté clinique
Falstein& Sutton, AJN, 1958:Ghildhood quotidienne

schizophrenia



Les TSA / schizophrénie: reperes clinigues

Da Fonseca et al., 2008
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Les TSA: reperes cliniques
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Les TSA: le champ plus général des TND
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Des symptomes psychigues complexes
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Pourquoi une étude sur la micrdélétion 22q11.2 ?

Une affection a expression psychiatrique complexe :
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Objectif: Détection /
Prévention de cette
bascule ?



Diagnostics Déficience TSA Schizophréniey, ~ Troubles
Intellectuelle 15% bipolaires
. 5%

¢NRdzof S& RS f QKo

Symptémes
Troubles cognitifs
Bases
génétiques Poids des genes du neurodéveloppement

Continuum clinique et physiopathologique
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Lig Duhamel, Sirigu, Nature Communications, 2020
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22q11.2DS
TSA
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1) Signegrécurseurgrécocescomportement)

2) Particularitéanteractionssociales

A PeQorécoce: facteurlimitant



1) Sighes precoces comportementaux
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ParolesRQSY T y U a
«WQ A Y LINGe tnésdogajfisse moquentde moi »
«Jey QI NdkA@ESaire descopains/copines
« Jeme sensseul(e)»

Parolesde parents:
« Mon enfantseretrouve souventseuldansla courde récréation»
«Mon enfantestasseasolédesautres»
« WO QA Y LINiEe ananfe@fayit ne comprendpastoujours nos émotions
et/ou nospensées»
« Mon enfantsembleparfoiseffrayédansdessituationsanodines»



1) Sighes precoces comportementaux
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Nécessitéde pouvoir tres préecocementdécoderdes signesavant-
coureurs,dessignesprecurseurs

OBJECTprendreenchargele plusprécocementpossible

A Mise au point R Q dpyéstionnairespécifiqueet des liens avec des troubles dans le
champdescognitionssocialegEtudePrémiCe22, CPRiu 06.07.2020



2) Lien entre direction du regard et interactions social*

Interprétation du regardpPinkhamet al.,
2016)

Capacité a

. Interactions
discriminer

sociales

la direction

du regard
R QI dzi |

(Emery, 2000 Kendon 1967)
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Syndrome de délétion 22911.2

30% des personnes

L2 NIi Sdza 84 RQdzyS RSt SdAaA2 Erreurs de conf,usion
. fréquemment observeedeyroux
22 développe des R
symptomes psychotiques a o %_)P
f QI R2f Blanséy OS ¢ SﬂsteS_SG pour Peur
al., 2014) urprise pour Joie

Dégodt pour Surprise

Troubles anxieux fréquents
(35% enfants / 27%
adultes) (Philip 8assett

2011)
Symptomatologie paranoide
Difficultés dans les et/ou psychotique +£ phobie
relations sociales = socialeA mauvaise perception
plaintes fréequentes chez Oou mauvaise interprétation de la

les enfants scolarisés direction du regard ?
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A Uneco-construction avec les usagers et les associations de famille
A Une fédération des moyens dédiés aux TSA et@npegion AURA
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Human(s) Matter



