
Description détaillée de l’action 
 

- Titre :  

« Évaluation et intervention orthophonique de l’enfant atteint d’une pathologie génétique : 

trisomie 21, syndromes de Prader Willi, de Rett, d’Angelman, X fragile, 22Q11,...» 

 

- Intervenant : 

Dominique CRUNELLE 

 

- Résumé : 

 

L’objectif de cette formation est d’amener les orthophonistes à savoir évaluer, observer 

et prendre en charge les troubles orthophoniques des enfants présentant une pathologie 

génétique, à travailler en partenariat avec les autres professionnels concernés par cette 

problématique et à impliquer les parents et les familles. 

Après un rappel des principales maladies génétiques concernant l’orthophonie (rappel 

non exhaustif), les caractéristiques des prises en charge orthophoniques lors de 

pathologies génétiques seront développées : La prise en charge très précoce dans ses  

objectifs et modalités, l’accompagnement parental et le suivi tout au long de la vie. 

Puis, seront abordées les spécificités liées à certaines maladies génétiques, tant dans le 

domaine de la déglutition que pour celui de la communication : la trisomie, le syndrome 

d’Angelman, le syndrome de Rett, l’X fragile, le syndrome de Prader Willi, la Micro-

délétion, le syndrome de Moebius, le syndrome de Williams Beuren… 

 

Un dispositif qui permet d’évaluer et de faciliter la communication des personnes qui 

n’accèdent ni au langage oral, ni à un code de communication élaboré sera présenté :  

le CHESSEP (Communication Handicap complexe : Evaluer, Situer, S’adapter, 

Elaborer un Projet personnalisé). 

 

Cette formation vise : 

- à donner aux orthophonistes  les connaissances essentielles sur les 

principales pathologies génétiques,  

- à dresser les traits communs aux différentes pathologies et leurs spécificités, 

-  à apporter aux stagiaires une démarche générale d’évaluation et des pistes 

de prises en charge,  

- à faciliter les démarches transdisciplinaires (autres thérapeute et familles). 

- à présenter un dispositif visant à évaluer et à faciliter la communication des 

plus démunis,  le CHESSEP. 

 

 

 



- Programme : 

 

1ère journée :  
 

9h00 – 9h30 : Présentation du cadre, du formateur et rappel des objectifs de la session.   

Synthèse des grilles EPP et résumé des attentes des stagiaires. 

 

9h30 – 12h30 (avec 15 minutes de pause dans la matinée) : 

=> Les pathologies génétiques les plus fréquentes en orthophonie :  

o définition, 

o  principales pathologies connues : 

=> le syndrome de Down (T21 ou autre chromosome); 1/1000N 

  - le syndrome de X fragile (CX); 1/1000N 

  - le syndrome de Williams -Beuren (C7); 1/25000N 

  - le syndrome de Prader –Willi (C15); 1/15000N 

  - le syndrome d’Angelman (C15); 1/25000N 

  - le syndrome de Turner (CX); 1/2500N 

  - le syndrome de Klinefelter (CX et CY); 1/1000N 

  - le syndrome de Rett (CX); 1/10000N; surtout filles 

  -le syndrome de micro-délétion; 1/2000N 

  - le syndrome de Moébius (C13) ; très rare 

 

o  les conséquences de ces pathologies sur la communication, le langage et la 

déglutition. 

o Différences intra-syndromiques et inter-syndromiques 

 

14h00 – 17h30 (avec 15 minutes de pause dans l’après-midi) : 

Caractéristiques des prises en charge orthophoniques lors de pathologies 

génétiques : 

o La prise en charge très précoce ; objectifs et modalités 

o L’accompagnement parental 

o Le suivi tout au long de la vie 

 

2ème journée :  

 

9h00 – 12h30 (avec 15 minutes de pause dans la matinée) : 

=> Présentation d’un outil d’évaluation et de facilitation de la communication des 

enfants atteints d’un handicap complexe : le CHESSEP/DICO-PERSO 

o CHESSEP : Communication Handicap complexe : Evaluer, Situer, S’adapter, 

Elaborer un Projet individualisé. Présentation de la démarche : 

 Grille d’évaluation et méthodologie 

 Principes et modalités d’élaboration de projets individualisés, établis à partir des 

relevés de compétences et d’émergences de chaque enfant  

( N.E.C. : Niveau d’Evolution de la Communication) 

 Mise en place d’outils individualisés facilitateurs de communication : 



• Outils fonctionnels du quotidien 

• Outils de transmission 

 

14h00 – 17h30 (avec 15 minutes de pause dans l’après-midi) : 

 Une prise en charge orthophonique établie dans une démarche 

transdisciplinaire, impliquant les familles. 

 

 Illustration par des séquences vidéos ; apport d’outils, grilles d’évaluation, fiches 

de prise en charge…     
       
17h30 – 18h : Questionnaire de validation des acquis - Correction et conclusion. 

Fin de stage 

 
- Durée :  

2 jours soit 14 heures en présentiel et 2h en non-présentiel. 

 

- Déroulé pédagogique de l’action : 

Activité d’analyse des pratiques et activité de formation 

Activité d’APP en non présentiel, pré et post session cognitive 

+ session cognitive présentielle. 

 

 - Mise en œuvre des méthodes HAS : 

Approche dominante : cognitive complétée par une action d’analyses des pratiques 

articulée avec l’action cognitive. 

 

- Moyen d’Encadrement :  

Un représentant de l’AEPVLC, sera présent lors de cette formation, pour assurer le 

suivi de l’enseignement et vérifier le bon fonctionnement de la formation.  

Une liste d’émargement sera signée au début de chaque demi-journée. 

Le responsable des relations avec les stagiaires est joignable par téléphone au 

06.95.68.56.74, par mail : aepvlc@wanadoo.fr ainsi que par courrier postal à : 

AEPVLC – 11 rue du Haut Pavé – 91150 – ETAMPES. 
 

 

- Méthodes pédagogiques mises en œuvre :  

- support power point/pdf remis au stagiaire 10 jours avant le début du module, 

- supports écrits et vidéos, 

- ateliers, travaux pratiques, jeux de rôle. 

 

- Méthodes d’évaluation de l’action proposée :  

 

Questionnaire de satisfaction :  

Un questionnaire de sortie de stage (évaluation critique de la formation par les 

participants) sera remis aux stagiaires à la fin de la session présentielle. 
 

mailto:aepvlc@wanadoo.fr


Questionnaire d’évaluation des acquis :  

Un questionnaire de connaissance sera également rempli par le stagiaire à l’issu de la 

session présentielle. 

 

Questionnaire d’évaluation de l’amélioration des pratiques à distance :  

Envoi en ligne d’un questionnaire d’évaluation de l’amélioration des pratiques, 6 mois 

après la séquence présentielle à tous les participants de ce module. 

 

Les questionnaires de satisfaction font l’objet d’une analyse qualitative et quantitative 

des résultats pour l’Association. 

 

Les questionnaires d’évaluation des acquis et d’amélioration des pratiques 

professionnelles sont analysés par le formateur. 

 

L’analyse des réponses aux questionnaires met en évidence les pratiques et moyens 

pédagogiques ayant eu le plus d’impact sur la pratique professionnelle des stagiaires, 

leur satisfaction et leur implication, ce qui permet au comité de pilotage de dégager des 

axes pertinents d’amélioration des formations ultérieures à mettre en œuvre, en terme 

de contenu, d’objectifs de formation, et de moyens. 
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