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L’EPILEPSIE ET LE SCDL 
Présentation : Claire BAR - Neuropédiatre 

Introduction et présentation du sujet 

Le Dr Claire Bar présente son intervention sur l'épilepsie dans le syndrome de Cornelia de Lange. 
Elle est neuropédiatre au CHU de Bordeaux et travaille en collaboration avec les généticiens. L'ob-
jectif de cette intervention retransmise en visio conférence dans la salle est de partager des don-
nées scientifiques tout en laissant place aux questions des familles. 

Généralités sur l'épilepsie 

L'épilepsie est définie comme la survenue d'au moins deux crises sans facteur déclenchant espa-
cées de plus de 24 heures. Elle touche 4 à 7 enfants sur 1000 en âge scolaire dans la population 
générale, 10 à 20% des épilepsies infantiles sont pharmacorésistantes. Le diagnostic repose sur 
plusieurs éléments : type de crise, âge, examen clinique et examens complémentaires. 

Épilepsie dans le syndrome de Cornelia de Lange - Données épidémiologiques 

Les données scientifiques sont limitées et variables selon les études. La fréquence estimée est 
d'environ 25% des patients, mais avec des biais importants liés aux gènes étudiés. Certaines séries 
rapportent jusqu'à 80% d'épilepsie, mais concernent des variants génétiques spécifiques comme 
SMC1A et des populations de faible effectif. 

Profil et types de crises épileptiques 

Une série italienne de 14 patients montre un début dans la petite enfance (âge moyen 4 ans). Les 
crises sont majoritairement focales (11/14 patients), sans perte de connaissance. Les manifesta-
tions peuvent inclure des modifications comportementales, arrêt de la parole, mouvements loca-
lisés. 

Évolution et pronostic de l'épilepsie 

Les données sont rassurantes : 13/14 patients n'avaient plus de crises au dernier suivi (8 ans de 
recul moyen). 80% des patients étaient contrôlés avec un seul traitement antiépileptique. La du-
rée moyenne de traitement était de 4 ans. Les traitements principaux incluent le valproate de 
sodium, le lévétiracétam et la carbamazépine. 
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Corrélations génotype-phénotype 

Le syndrome de Cornelia de Lange est génétiquement hétérogène. Le gène NIPBL représente 80% 
des cas avec environ 15% d'épilepsie. Le gène SMC1A peut donner soit un syndrome de Cornelia 
de Lange (avec épilepsie rare) soit une encéphalopathie développementale épileptique sévère 
selon le type de mutation. Il est crucial de ne pas confondre ces deux entités cliniques distinctes. 

Recommandations et gestion des crises 

Pour les médecins : Évaluer la nécessité réelle de chaque EEG avant prescription 

Pour les équipes : Ne pas traiter sur la base d'anomalies EEG isolées sans crises cliniques 

Poursuivre la recherche et la documentation des cas pour améliorer la compréhension de l'his-
toire naturelle 

Pour les familles : Il est essentiel d'observer, décrire et filmer les événements suspects. Les crises 
épileptiques sont stéréotypées et se répètent. En cas de crise : protéger la tête, ne rien mettre 
dans la bouche, chronométrer, mettre sur le côté. Consulter aux urgences si c'est la première crise 
manifeste. Attention à ne pas confondre avec d'autres malaises (reflux, malaises vagaux). 

Questions et témoignages des familles 

Plusieurs familles ont partagé leurs expériences. Questions sur la réalisation de l'EEG chez les en-
fants hypersensibles, sur l'arrêt des traitements, sur les prescriptions préventives, et sur les épi-
lepsies tardives. Un témoignage important souligne l'impact positif du repos et d'un environne-
ment adapté sur la réduction des crises. 

Perspectives 

Améliorer le classement des données scientifiques qui sont limitées et 
hétérogènes 

 Se baser uniquement sur les études avec confirmation moléculaire et corrélation clinique. 

Poursuivre la documentation des cas dans la littérature. Individualiser chaque prise en charge 
plutôt que généraliser. 

Éviter la confusion entre syndrome de Cornelia de Lange et encéphalopathie 
épileptique liée à SMC1A 

Importance du diagnostic clinique avant le diagnostic génétique. 

Ne pas se baser uniquement sur la mutation génétique mais corréler avec la présentation clinique. 
Distinguer les mutations faux-sens (syndrome de Cornelia de Lange) des mutations tronquantes 
(encéphalopathie sévère). 
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Trouver des solutions aux difficulté de réalisation des EEG chez ces enfants 

 Questionner d'abord l'utilité de l'examen et son impact sur la prise en charge. 

Utiliser des protocoles d'habituation et de préparation médicamenteuse (atarax, mélatonine). 

 Prévoir des temps dédiés avec personnel formé aux particularités sensorielles. 

Alerter sur les  prescriptions d'antiépileptiques inappropriées (sur anomalies EEG 
sans crises ou en prévention) 

Ne traiter que les crises cliniques avérées, pas les anomalies EEG isolées. Les anomalies EEG sont 
fréquentes dans les maladies neurodéveloppementales sans signifier une épilepsie. Éviter les trai-
tements préventifs sans indication claire. 

Prendre en compte le stress et la culpabilité des familles face aux crises 

Rassurer sur l'absence de facteur déclenchant direct et de culpabilité parentale. 

Expliquer que des facteurs favorisants (stress, fatigue) peuvent exister mais ne sont pas la cause. 
Souligner le pronostic généralement favorable dans le syndrome de Cornelia de Lange. 

Gestion des épilepsies pharmacorésistantes (10-20% des cas) 

Trouver un équilibre entre escalade thérapeutique et tolérance de certaines crises. Considérer 
que la maturation cérébrale peut améliorer naturellement la situation. 

Explorer des options non médicamenteuses comme le stimulateur du nerf vague. 

Privilégier la qualité de vie globale. 


	L’EPILEPSIE ET LE SCDL
	Introduction et présentation du sujet
	Généralités sur l'épilepsie
	Épilepsie dans le syndrome de Cornelia de Lange - Données épidémiologiques
	Profil et types de crises épileptiques
	Évolution et pronostic de l'épilepsie
	Corrélations génotype-phénotype
	Recommandations et gestion des crises
	Questions et témoignages des familles
	Perspectives
	Améliorer le classement des données scientifiques qui sont limitées et hétérogènes
	Éviter la confusion entre syndrome de Cornelia de Lange et encéphalopathie épileptique liée à SMC1A
	Trouver des solutions aux difficulté de réalisation des EEG chez ces enfants
	Alerter sur les  prescriptions d'antiépileptiques inappropriées (sur anomalies EEG sans crises ou en prévention)
	Prendre en compte le stress et la culpabilité des familles face aux crises
	Gestion des épilepsies pharmacorésistantes (10-20% des cas)



<<

  /ASCII85EncodePages false

  /AllowTransparency false

  /AutoPositionEPSFiles true

  /AutoRotatePages /None

  /Binding /Left

  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)

  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)

  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)

  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)

  /CannotEmbedFontPolicy /Error

  /CompatibilityLevel 1.4

  /CompressObjects /Tags

  /CompressPages true

  /ConvertImagesToIndexed true

  /PassThroughJPEGImages true

  /CreateJobTicket false

  /DefaultRenderingIntent /Default

  /DetectBlends true

  /DetectCurves 0.0000

  /ColorConversionStrategy /CMYK

  /DoThumbnails false

  /EmbedAllFonts true

  /EmbedOpenType false

  /ParseICCProfilesInComments true

  /EmbedJobOptions true

  /DSCReportingLevel 0

  /EmitDSCWarnings false

  /EndPage -1

  /ImageMemory 1048576

  /LockDistillerParams false

  /MaxSubsetPct 100

  /Optimize true

  /OPM 1

  /ParseDSCComments true

  /ParseDSCCommentsForDocInfo true

  /PreserveCopyPage true

  /PreserveDICMYKValues true

  /PreserveEPSInfo true

  /PreserveFlatness true

  /PreserveHalftoneInfo false

  /PreserveOPIComments true

  /PreserveOverprintSettings true

  /StartPage 1

  /SubsetFonts true

  /TransferFunctionInfo /Apply

  /UCRandBGInfo /Preserve

  /UsePrologue false

  /ColorSettingsFile ()

  /AlwaysEmbed [ true

  ]

  /NeverEmbed [ true

  ]

  /AntiAliasColorImages false

  /CropColorImages true

  /ColorImageMinResolution 300

  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleColorImages true

  /ColorImageDownsampleType /Bicubic

  /ColorImageResolution 300

  /ColorImageDepth -1

  /ColorImageMinDownsampleDepth 1

  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeColorImages true

  /ColorImageFilter /DCTEncode

  /AutoFilterColorImages true

  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG

  /ColorACSImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /ColorImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /JPEG2000ColorACSImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /JPEG2000ColorImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /AntiAliasGrayImages false

  /CropGrayImages true

  /GrayImageMinResolution 300

  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleGrayImages true

  /GrayImageDownsampleType /Bicubic

  /GrayImageResolution 300

  /GrayImageDepth -1

  /GrayImageMinDownsampleDepth 2

  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeGrayImages true

  /GrayImageFilter /DCTEncode

  /AutoFilterGrayImages true

  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG

  /GrayACSImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /GrayImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /JPEG2000GrayACSImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /JPEG2000GrayImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /AntiAliasMonoImages false

  /CropMonoImages true

  /MonoImageMinResolution 1200

  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleMonoImages true

  /MonoImageDownsampleType /Bicubic

  /MonoImageResolution 1200

  /MonoImageDepth -1

  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeMonoImages true

  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode

  /MonoImageDict <<

    /K -1

  >>

  /AllowPSXObjects false

  /CheckCompliance [

    /None

  ]

  /PDFX1aCheck false

  /PDFX3Check false

  /PDFXCompliantPDFOnly false

  /PDFXNoTrimBoxError true

  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [

    0.00000

    0.00000

    0.00000

    0.00000

  ]

  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true

  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [

    0.00000

    0.00000

    0.00000

    0.00000

  ]

  /PDFXOutputIntentProfile ()

  /PDFXOutputConditionIdentifier ()

  /PDFXOutputCondition ()

  /PDFXRegistryName ()

  /PDFXTrapped /False



  /CreateJDFFile false

  /Description <<



    /BGR <>

    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>

    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>

    /CZE <>

    /DAN <>

    /DEU <>

    /ESP <>

    /ETI <>

    /FRA <>

    /GRE <>



    /HRV (Za stvaranje Adobe PDF dokumenata najpogodnijih za visokokvalitetni ispis prije tiskanja koristite ove postavke.  Stvoreni PDF dokumenti mogu se otvoriti Acrobat i Adobe Reader 5.0 i kasnijim verzijama.)

    /HUN <>

    /ITA <>

    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>

    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>

    /LTH <>

    /LVI <>

    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)

    /NOR <>

    /POL <>

    /PTB <>

    /RUM <>

    /RUS <>

    /SKY <>

    /SLV <>

    /SUO <>

    /SVE <>

    /TUR <>

    /UKR <>

    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)

  >>

  /Namespace [

    (Adobe)

    (Common)

    (1.0)

  ]

  /OtherNamespaces [

    <<

      /AsReaderSpreads false

      /CropImagesToFrames true

      /ErrorControl /WarnAndContinue

      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false

      /IncludeGuidesGrids false

      /IncludeNonPrinting false

      /IncludeSlug false

      /Namespace [

        (Adobe)

        (InDesign)

        (4.0)

      ]

      /OmitPlacedBitmaps false

      /OmitPlacedEPS false

      /OmitPlacedPDF false

      /SimulateOverprint /Legacy

    >>

    <<

      /AddBleedMarks false

      /AddColorBars false

      /AddCropMarks false

      /AddPageInfo false

      /AddRegMarks false

      /ConvertColors /ConvertToCMYK

      /DestinationProfileName ()

      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK

      /Downsample16BitImages true

      /FlattenerPreset <<

        /PresetSelector /MediumResolution

      >>

      /FormElements false

      /GenerateStructure false

      /IncludeBookmarks false

      /IncludeHyperlinks false

      /IncludeInteractive false

      /IncludeLayers false

      /IncludeProfiles false

      /MultimediaHandling /UseObjectSettings

      /Namespace [

        (Adobe)

        (CreativeSuite)

        (2.0)

      ]

      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK

      /PreserveEditing true

      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged

      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile

      /UseDocumentBleed false

    >>

  ]

>> setdistillerparams

<<

  /HWResolution [2400 2400]

  /PageSize [612.000 792.000]

>> setpagedevice



