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INTRODUCTION

Les interactions entre la pratique clinique et la recherche scientifique ont permis
d’accroitre progressivement les connaissances concernant les nombreuses pathologies
géneétiques infantiles existantes, et d’améliorer la qualité de leur prise en charge. Des progrés
sont alors observés, tant dans I’intervention médicale que paramédicale. La complémentarité
de ces deux domaines permettra de déployer un accompagnement pluridisciplinaire complet

des patients et de leur famille.

L’ Amyotrophie Spinale est une pathologie dégénérative liée au chromosome 5, qui se
caractérise par une atteinte motrice précoce et sévere. L aspect médical de cette pathologie est
bien connu a ce jour grace aux nombreuses études scientifiqgues menées. Récemment, celles-ci
ont notamment permis d’introduire des dispositifs de dépistage et de traitement qui semblent
pouvoir ralentir voire arréter la progression de cette pathologie (Gidaro & Servais, 2018).

En revanche, concernant le profil cognitif de ces enfants, il semblerait que les données
scientifiques existantes soient encore pauvres. Il est cependant nécessaire que nous ayons
davantage de connaissances concernant le développement cognitif de cette pathologie. Dés lors,
ces informations permettraient d’établir de nouvelles pistes de prise en charge plus adaptees
aux patients, et ainsi de répondre aux besoins émergeant du traitement, introduit récemment
(Courchesne et al., 2016).

A T’heure actuelle, il semblerait que la recherche scientifique portant sur le profil
cognitif des enfants ayant une Amyotrophie spinale liée au chromosome 5 ne réponde pas aux
observations et interrogations cliniques rapportées par les professionnels de la santé. Le
décalage constaté entre la recherche scientifique et la pratique clinique représente le point de
départ de ce travail.

En ce sens, notre travail a pour objectif principal d’établir le profil cognitif des enfants
ayant une Amyotrophie spinale liée au chromosome 5. A cette fin, une revue critique de la
littérature scientifique a été réalisée. Ce type de recherches consiste a synthétiser et a nuancer
les données existantes a I’heure actuelle afin de les rendre exploitables pour les praticiens.
L’objectif est également d’apporter des pistes afin de mieux comprendre le décalage existant
entre la recherche scientifique et la pratique clinique.



Afin de mener a bien cette recherche, la premiére étape a été de construire la question
de recherche centrale, a partir du canevas PICO. Ce modele se compose de quatre composantes
principales, dont trois devront étre intégrées a notre question de recherche afin d’assurer une
certaine qualité méthodologique (Durieux et al., 2017). La composante P (population/probleme)
concerne les caractéristiques de la population ou du probleme concernées par notre recherche.
Dans ce travail, la population concernée renvoie aux « enfants ayant une Amyotrophie spinale
liée au chromosome 5 ». La composante | (Intervention) correspond aux éléments externes
appliqués a la population afin d’obtenir un effet. Nous »’intégrerons pas le traitement de
["Amyotrophie spinale dans notre question de recherche, étant donné la récence et I’absence de
données scientifiques concernant le profil cognitif des enfants traités. La composante C
(Comparaison) permet généralement de comparer deux interventions. Ce travail aura pour but
d’établir une comparaison entre «les enfants ayant une Amyotrophie spinale liée au
chromosome 5 et les enfants tout-venant». La composante O (Objectif) renvoie « aux
parametres pris en compte pour démontrer que 1’objectif a été atteint ». Dans ce travail, il s’agira
d’analyser, grace a la littérature scientifique, s i/ existe des différences significatives au niveau

des compétences cognitives.

Les données existantes dans la littérature scientifique démontrent-elles des compétences
cognitives significativement différentes (O) entre les enfants ayant une Amyotrophie spinale
liée au chromosome 5 (P) et les enfants tout-venant (C) ?

Afin de répondre a cette question, il conviendra dans un premier temps de mettre en
lumiére le contexte et les enjeux actuels de I’ Amyotrophie spinale, a travers la présentation des
connaissances médicales de cette pathologie. Dans un second temps, nous tenterons d’établir le
profil cognitif des enfants ayant une Amyotrophie spinale liée au chromosome 5, en présentant
les donneées existantes dans la litterature scientifique. L objectif de cette seconde partie est
d’apporter les données scientifiques qui permettront de comprendre les processus en jeu dans
le développement cognitif de ces enfants.




PARTIE 1: DEFINITION ET PRISE EN CHARGE DE
L’AMYOTROPHIE SPINALE

L’objectif de la premiére partie de ce travail est d’établir le cadre de I’ Amyotrophie
spinale (SMA) et de renseigner le lecteur sur I’environnement et les enjeux actuels autour de
cette pathologie. En ce sens, les articles sélectionnés sont essentiellement des revues de la
littérature publiées entre 2015 et 2019, a défaut de revue systématique et de méta-analyse
existantes. De cette facon, nous pouvons faire une synthese des connaissances actuelles sur la
SMA et ce en termes de compréhension de cette pathologie mais également au niveau des
dispositifs thérapeutiques proposés aux patients. L’utilisation d’articles récents revét un réel
interét concernant la realité clinique actuelle, puisqu’un nouveau traitement, le Nusinersen, a

été introduit dans la prise en charge de ces patients depuis 2017.

La majorité de ces articles est issue des bases de données PubMed/Medline obtenue a
I’aide des descripteurs « SMA » AND « Characteristics ». La majorité des SMA étant liée au
chromosome 5, il n’a pas été nécessaire d’utiliser de descripteur spécifique. Certaines
références indiquées dans ces articles ont également permis d’enrichir la bibliographie de ce
travail. Afin de faciliter la compréhension du lecteur, des explications supplémentaires ont été
apportées concernant les termes relatifs a la génétique, grace au cours donné en faculté de

Médecine de I’Université de Liege par le Professeur Julien Guiot (2014).

1. Définition de ’Amyvotrophie Spinale

L’Amyotrophie Spinale (SMA) est une maladie génétique neuromusculaire rare
(Verhaart et al., 2017). Elle appartient aux causes génétiques les plus courantes de mortalité
infantile (Moultrie et al., 2016), et elle en est plus précisément considérée comme la premiere

cause chez les enfants de moins de deux ans (Carré & Empey, 2015).

En effet, la prévalence de la SMA est estimée entre 1 sur 6 000 et 1 sur 11 000 naissances
dans le monde (Ball et al., 2019) sans préférence de genre (Viodé-Bénony, 2002). Des auteurs
rapportent que 1’absence de consensus quant a la prévalence de cette pathologie serait liée a son
hétérogénéité, aux différences ethniques et au manque de confirmation génétique par des tests
(Verhaart et al., 2017 ; Prior et al., 2019). Afin de proposer une réponse claire, Verhaart et ses
collaborateurs (2017) ont étudié la prévalence proposée par différents pays, démontrant ainsi
plusieurs biais. Premiérement, les études étaient menées, dans la majorité des cas, au sein de
populations réduites et dans des régions tres localisées. La SMA étant une pathologie

relativement rare, la moindre erreur impacterait donc de maniére significative les conclusions
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obtenues. Deuxiéemement, les prévalences plus importantes étaient majoritairement obtenues
dans des pays ayant de meilleurs systémes de santé, plus a méme de diagnostiquer les patients
concernés. Notons que la qualité des outils de diagnostic a considérablement évolué au cours
des vingt derniéres années, permettant une meilleure précision et donc une meilleure
représentation de la réalité clinique. Ainsi, les études menées dans les années 1990 ne
possédaient pas les mémes moyens techniques qu’a 1’heure actuelle et fournissent donc des

prévalences peu représentatives (Verhaart et al., 2017).

Ces informations sont un premier apercu des enjeux et de la complexité de cette
pathologie pour la communauté scientifique. Afin de comprendre son fonctionnement, il

conviendra d’approfondir son origine biologique ainsi que ses effets chez les patients.

2. Origine et expression de I’Amyotrophie Spinale

Afin d’expliquer la SMA de la maniere la plus compléte possible, nous décrirons tout
d’abord son génotype puis son phénotype. Rappelons que le génotype correspond au patrimoine
génétique, autrement dit a ’ensemble des informations genétiques (genes) transmises par les
parents, qui caractérisent un individu (Guiot, 2014). Le phénotype correspond a I’ensemble des
caractéristiques physiques et fonctionnelles d’un individu, autrement dit a la maniere dont son

génotype va se manifester (Guiot, 2014).

La distinction entre ces deux termes spécifiques nous permettra de présenter les
connaissances actuelles concernant les processus génétiques en jeu et les caractéristiques

symptomatiques qui en résultent.

A. Genotype de ’Amyotrophie spinale

La SMA est une pathologie ayant une transmission génétique autosomique (Moultrie et
al., 2016). Ce mode de transmission fait donc référence a la transmission d’informations
génétiques contenues dans les paires de chromosomes non-sexuelles, qui sont au nombre de
vingt-deux. La derniére paire existante dans le caryotype (vue d’ensemble des chromosomes
d’un individu) est constituée des chromosomes sexuels, déterminant le sexe d’un individu
(Guiot, 2014). Il existe de rares cas de SMA dont la transmission est liée aux informations
contenues dans le chromosome X (chromosome sexuel, allosome) (Carré & Empey, 2015).
Néanmoins, la majorité des cas rencontrés s’explique par une transmission sur les chromosomes

non-sexuels, et plus spécifiquement sur le chromosome 5 (Carré & Empey, 2015).



Afin de faciliter la compréhension du contexte génétique de la SMA, rappelons

brievement les concepts génétiques de base :

Les chromosomes se composent de deux brins d’Acide-DésoxyriboNucléique (ADN),
macromolécule renfermant 1’ensemble des informations héréditaires d’un individu. L’4DN est
composé de nombreuses portions appelées genes. Comme nous I’avons défini plus tét,
I’ensemble des genes constitue le génotype d’un individu et représente 1’ensemble des

informations héréditaires qui détermineront ses caractéristiques physiques et fonctionnelles.

Pour chaque gene, I’individu posséde deux versions de celui-ci appelées alléles, dont
I’une provient de la mere et 1’autre du pere. Un allele peut étre dominant (une seule version
suffit a I’expression du caractere, dit « hétérozygote ») ou récessif (deux versions sont

nécessaires pour que le caractére s exprime et soit dit « homozygote »).

La SMA a un mode de transmission récessif puisque dans 94% des cas, elle ne peut
s’exprimer que Si chacun des parents transmet & I’enfant une copie du gene défaillant
(homozygote) (Carré & Empey, 2015 ; Prior et al., 2019). Plus précisement, 1’anomalie
génétique rapportée est une délétion (perte d’'un fragment d’ADN) de 1’exon 7 du gene
« SMNL1 » se trouvant sur le chromosome 5q13 (Brzustowicz et al., 1990 ; Lefebvre et al.,
1995). La SMA serait également due & une mutation génétique au niveau du géne « SMN2 »,
proche du gene SMN1 (Carré & Empey, 2015). Cette mutation génétique serait due au
remplacement de la cytosine (composante des génes) du gene SMN1 par la thymine

(composante des genes) dans le gene SMN2 (Carré & Empey, 2015).

Ainsi, la plupart des cas de SMA serait liée a la transmission autosomale récessive d’une
délétion de I’exon 7 du géne SMNL situé sur le chromosome 5q13, et d’une mutation
génétique du gene SMNZ2.

Des études montrent cependant que 6% des cas de SMA seraient dus a une condition
hétérozygote (Wirth, 2000, cité par Carré & Empey, 2015) ou a des mutations génétiques
dites de novo (Prior, 2008). Ce type de mutations génétiques ne correspond pas au mode de
transmission généralement identifié chez la majorité des patients et expliqué ci-dessus. Ainsi
ces mutations génétiques ne seraient pas transmises par le patrimoine génétique contenu dans
les chromosomes mais résultent du phénomene de méiose (processus de division cellulaire)
conduisant a la formation des gameétes (spermatozoides chez ’homme et ovules chez la femme)

permettant la reproduction (Van Beneden, 1883, cité par Davidson, 2012). Dans le cas de la



SMA, ces mutations de novo proviendraient principalement des gameétes paternelles (Prior,
2008).

Ces altérations génétiques auront donc des répercussions sur les processus genétiques
ultérieurs permettant 1’expression des caracteres physiques et fonctionnels. La traduction du
génotype en caractéristiques physiques et fonctionnelles, constituant le phénotype, sera possible
grace a la transformation des informations génétiques en protéines. Les protéines sont des
molécules responsables de plusieurs fonctions essentielles a la vie des cellules et des
organismes vivants du corps humain, ainsi que 1’expression des caractéristiques physiques et
physiologiques des individus. En revanche, si des anomalies génétiques sont transmises, les
protéines synthétisées seront défaillantes voire absentes. Si nous prenons [’exemple de la
caractéristique «couleur des yeux », celle-ci nécessite [’implication d’une protéine

appelée « mélanine » afin de pouvoir s exprimer (Guiot, 2014).

Les anomalies génétiques liées au chromosome 5ql13 a Il’origine de la SMA
(Brzustowicz et al., 1990 ; Lefebvre et al., 1995) impactent la synthese de la protéine nommée
« Survival Motor Neuron » (SMN) (Carré & Empey, 2015). La protéine SMN joue un role
important dans la préservation des motoneurones (neurones impliqués dans [ activité motrice)
localisés dans la corne antérieure de la moelle épiniere. Le déficit de cette protéine est
caractéristique de la SMA et provoque la mort progressive de ces motoneurones (Carré &
Empey, 2015). C’est cette destruction progressive et inéluctable des motoneurones qui place la

SMA parmi les maladies dégénératives.

B. Phénotype de I’Amyotrophie spinale

Les mutations génétiques et 1’atteinte de la protéine SMN rapportées pour la SMA
provoquent un panel trés large de symptomes, allant d’un « phénotype grave » dans les premiers
types identifiés a un « phénotype léger » dans les types suivants (Verhaart et al., 2017). De
maniére générale, la destruction des motoneurones conduit a une faiblesse musculaire
caractéristique de la SMA (Viodé-Bénony et al., 2002). La SMA est donc qualifiée de maladie
neuromusculaire, définie par Dal Farra (2020) comme «une maladie qui affecte le
fonctionnement du muscle et donc la motricité, soit directement en raison d'une atteinte des
fibres musculaires elles-mémes, soit indirectement par [’intermédiaire d 'une atteinte des autres
constituants de [’unit¢ motrice ». De maniere générale, la SMA se caractérise par une
hypotonie, une faiblesse musculaire et une atrophie progressive des muscles (Lunn et al., 2008 ;

Carré & Empey, 2015). Ce sont majoritairement les muscles proximaux qui sont atteints (Carre



& Empey, 2015), autrement dit, les muscles proches de 1’axe du corps (ex. épaules, bras,
hanches, cuisses). De plus, cette pathologie est dite degénérative en raison de la destruction
progressive des motoneurones, provoquant I’absence voire la régression de certaines

acquisitions et fonctions motrices.

Des classifications se sont progressivement dessinées avec 1’amélioration des
connaissances sur cette pathologie. Cette démarche de classification semble se justifier dans la
mesure ou elle permet une action efficace pour la prévention, le diagnostic, le traitement et la
réadaptation d’un trouble (Demanez, 2019). Pour cela, il est nécessaire de rendre possible un
tri sans ambiguité grace a des criteres précis et déterminés, afin que deux professionnels

différents arrivent a la méme classification (Demanez, 2019).

Dans ce sens, certaines classifications incluent le nombre de copies du géne SMN2
comme un critére distinctif entre les types (Mercuri et al., 2012 ; Oskoui et al., 2016 ; Schorling
et al., 2019). En effet, selon ces auteurs, le nombre de copies du gene SMN2 serait lié a la
sévérité de la maladie. Cette supposition suscite un débat dans la littérature scientifique.
Moultrie et ses collaborateurs (2016) semblent soutenir I’existence d’un lien entre le nombre
de copies et la séverité de la maladie et précisent qu’il existerait une corrélation inversement
proportionnelle entre ces deux €léments. Autrement dit, plus le nombre de copies du géne
SMNZ2 augmente, moins I’atteinte motrice sera severe (Prior et al., 2019). Pour Finkel et ses
collaborateurs (2015), selon les cas observés, le lien entre le nombre de copies du gene SMN2
et le type de SMA n’est pas toujours évident. A I’heure actuelle, le débat reste toujours ouvert
et il semble important de porter une attention particuliére sur les techniques d’identification du
nombre de copies du géene SMN2 afin de I’inclure ou non en tant que critére déterminant dans

la classification des différents types de SMA.

La classification de référence utilisée aujourd’hui a été élaborée en Hollande, en
Novembre 2014, a I’occasion dun séminaire regroupant neuf pays : Etats-Unis, Espagne, Italie,
France, Allemagne, Suisse, Suéde, Pays-Bas et Royaume Uni (Figure 1 présentée ci-dessous).
Comparativement a la classification établie lors de la rencontre menée par Munsat et Davies a
Bonn (Allemagne) en 1992, ce ne sont plus quatre mais cing catégories qui sont répertoriees.
Certains de ces types se divisent en plusieurs sous-catégories, mais la littérature scientifique ne
les prend que trés rarement en considération dans les différentes études. Cette nouvelle
classification se base sur 1’age d’apparition, 1’dge du diagnostic, les traits cliniques

caractéristiques et le niveau moteur acquis par I’enfant.



La description des différents types de SMA se base sur la Figure 1 (Finkel et al., 2015)

ainsi que sur les articles de la littérature scientifigue apportant des informations

complémentaires. Dans cette description, nous aborderons chacun des types et sous-types dans

un souci de précision. Avant de débuter cette description, il semble important de préciser que

les types sont classés selon le moment d’apparition et la séveérité des premiers symptomes. En

effet, I’apparition plus ou moins précoce de la pathologie traduit la rapidité de la

dégénérescence et par conséquent la sévérité de I’atteinte. Ainsi, le type 0 correspond au type

le plus sévére dont 1’apparition est la plus précoce, tandis que le type IV correspond au type le

moins sévere et le plus tardif.

Figure 1 : Classification des types d’Amyotrophie Spinale (Finkel et al., 2015)

SMA Age d’apparition des Espérance de Symptémes principaux Acquisition motrice
symptdémes vie maximale
TYPEO Feetus < 6 mois Manque de mouvements généralisé, Aucune
Aide respiratoire des la pas de succion
naissance Atrophie musculaire
Contractures congénitales
TYPE I <2ans Hypotonie sévere et généralisée Station assise avec un support
60% Absence de réflexes
Fasciculation de la langue
I-A Feetus Difficultés d’alimentation
Aide respiratoire néonatale Faiblesse membres et cou
1-B 0 — 3 mois Faiblesse membres et cou
I-C 3 — 6 mois Faiblesse plus importante des muscles Maintien de la téte possible
proximaux et inférieurs
TYPE I 6 — 18 mois >2 ans Hypotonie modérée des membres Station assise
27 % proximaux et inférieurs Parfois station debout
Absence plus ou moins importante des
réflexes
Tremblements des doigts
TYPE I Adulte Stagnation du développement moteur
12 %
11-A 18 — 36 mois Perte importante des capacités Marche
ambulatoires  (avant/pendant  la
puberté)
Absence/réduction des réflexes
Tremblements des doigts
111-B 3-10 ans Perte modérée en motricité globale Marche, course, sauts,
participation sportive possible
TYPEIV >35ans Adulte Difficultés en motricité globale Normale




A ’heure actuelle, le type 0 est considéré comme le type le plus sévere, pour lequel les
symptomes seraient présents des la naissance. Cette catégorie de SMA se caractérise par un
nombre restreint de mouvements des membres et du tronc en période prénatale, d’une atrophie
des muscles et de la nécessité d’une aide respiratoire dés la naissance. Dans cette classification,
les auteurs considérent que, en I’absence de traitement, aucun développement moteur ne sera
observé chez I’enfant atteint de ce type de SMA, qui décedera généralement dans les six

premiers mois de sa vie (Prior et al., 2019).

C’est également ce qui est observé dans le type I-A, dont les symptdémes apparaissent
dans les deux premiéres semaines de vie. Ce type se caractérise par une hypotonie sévére et
généralisée avec une atteinte importante des muscles des membres et du cou. Des assistances
respiratoires et nutritives peuvent étre mises en place dans la période néonatale. Les deux types
décrits ci-dessus se caractérisent par une apparition de la maladie pendant la période feetale,
repérable par 1’absence de mouvements du feetus notamment dans le type 0 (Carré & Empey,
2015).

Le type | est aussi appelé maladie de Werdnig-Hoffmann et se divise en deux sous-
catégories supplémentaires (B et C) pour lesquelles la maladie et les symptdmes débuteront
dans les premiers mois de vie de I’enfant, respectivement vers 3 et 6 mois. Cette apparition
précoce demontre une évolution rapide de ce type (Ball et al., 2019), qui concerne 60 % des cas
de SMA (Carré & Empey, 2015). Les enfants présentant ce type de SMA ne pourront pas
s’asseoir seuls. Plusieurs caractéristiques sont communes entre les trois sous-catégories
composant le type |: I’hypotonic généralisée, la faiblesse des membres et les difficultés
respiratoires. La sévérité de I’atteinte diminue légerement entre la sous-catégorie A et la C.
Néanmoins, en 1’absence de traitement, I’espérance de vie de ces enfants est limitée a 2 ans.
Elle peut cependant étre prolongée grace aux assistances respiratoires et nutritives mises en

place précocement (Carré & Empey, 2015 ; Ball et al., 2019).

Les enfants SMA type Il (maladie de Dubowitz) développent également la maladie dans
les premiers mois de vie, entre 6 et 12 mois. Ils sont capables de s’asseoir et parfois de se tenir
debout seuls, mais ne pourront pas marcher sans aide. L hypotonie est modérée et touche

essentiellement les muscles proximaux de la partie inférieure du corps (ex. hanches et cuisses).

Le type Il1, ou maladie de Kugelberg-Welander, se divise en deux sous-catégories (I11-
A et I11-B). La premiére se développe entre 18 et 36 mois, et se caractérise par une stagnation

du développement moteur : les enfants pourront marcher de maniére autonome mais la course



et le saut resteront compliqués dans leur réalisation. La seconde sous-catégorie est caractérisee
par un niveau de sévérité moindre en comparaison des types décrits ci-dessus. Ce type se
développe entre 3 et 10 ans. L’enfant est capable de marcher, courir et sauter de maniére
autonome. L’évolution de la maladie conduit parfois a la perte de certaines capacités motrices,

mais les capacités ambulatoires restent cependant fonctionnelles.

Cette classification répertorie un dernier type dont 1’apparition est extrémement rare. Ce
dernier type concerne une forme adulte de la pathologie, développée a partir de 35 ans,

provoquant uniquement une altération certaines fonctions motrices.

Il est parfois difficile de déterminer dans quel type se situe un patient. Face a
I’hétérogénéité des phénotypes de la SMA, certains auteurs rappellent 1’importance de
considérer cette pathologie selon un continuum (Verhaart et al., 2017) sur lequel des degrés
caractéristiques de sévérité sont renseignés (Carré & Empey, 2015). Dans cette optique, il
semblerait que les sous-catégories identifiées dans la classification de Finkel et ses
collaborateurs (2015), viennent illustrer ce continuum et les différences inter-individuelles

pouvant exister au sein d’un méme type de SMA.

A P’issue des informations apportées par le génotype et le phénotype de 1’ Amyotrophie
Spinale, nous pouvons conclure que cette maladie neuromusculaire dégénérative est causee par
des mutations génétiques sur les genes SMN1 et SMIN2 présents sur le chromosome 5g13. Ces
mutations provoquent alors une synthése insuffisante de la protéine SMN garantissant
normalement la survie des motoneurones de la corne antérieure de la moelle épiniére. Ces
déficits génétiques se traduisent par une atteinte motrice plus ou moins sévére et une espérance
de vie parfois tres réduite selon les types déterminés dans la classification de Finkel et ses
collaborateurs (2015).

Il s’agira alors de s’intéresser au diagnostic et a la prise en charge de ces patients SMA.
Ces éléments sont nécessaires a la compréhension genérale et a celle des enjeux pouvant

impacter la description du profil cognitif de cette pathologie.

3. Diagnostic et prise en charge de I’Amyotrophie spinale

Il semble important de s’arréter un instant sur la dynamique d’encadrement mise en
place autour de ces pathologies infantiles. Cet encadrement doit étre un ensemble d’actions
cohérentes, répondant a un besoin d’amélioration de la qualité de prise en charge des patients.

L’instauration d’une classification précise est une premiere étape dans ce processus et n’a de
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sens que si elle permet une action de prévention, de diagnostic et de prise en charge pour les
patients (Demanez, 2019). Il est également important de souligner que la mise en place d’un
dispositif de prévention tel que le dépistage néonatal est pertinent dans un contexte de
pathologies ayant une prévalence significative (1 sur 6 000/11 000 naissances), un impact sur
le développement provoquant une limitation fonctionnelle pour le patient (atteinte motrice) et
pour lesquelles des solutions thérapeutiques existent (Nusinersen) (Boemer et al., 2019 ;
Demanez, 2019).

D’aprés la description du génotype et du phénotype de la SMA, il semblerait que la
prévalence et I’atteinte fonctionnelle de cette pathologie soient des arguments de taille pour la
mise en place de dispositifs de dépistage néonatal favorisant un diagnostic précoce et un
traitement efficace (Moultrie et al., 2016). L’amélioration de la rapidité et des méthodes de
diagnostic permettrait de proposer une prise en charge précoce afin d’optimiser le bien-étre du

patient et parfois méme sa durée de vie.

L’enrichissement des connaissances de la SMA grace aux différentes études menées,
permet aux professionnels concernés d’estimer 1’évolution de la maladie (pronostic). De plus,
selon les théories dynamiques suggérant que le développement moteur impacte le
développement cognitif (Corbetta, 2000), le diagnostic précoce pourrait permettre d’anticiper
les retards cognitifs liés a 1’atteinte motrice. C’est notamment 1’idée suivie par Dunaway et ses
collaborateurs (2012) dans leur étude visant & mettre en évidence I’impact positif de
I’introduction précoce d’un fauteuil roulant sur les compétences cognitives des enfants SMA-I

et 11, & condition qu’un diagnostic précoce soit posé.

Notons également que pendant de nombreuses années, 1’absence de traitement efficace
limitait la prise en charge a une intervention uniquement concentrée sur les symptoémes. C’est
seulement depuis quelques années que des essais cliniques de dépistage néonatal et de
traitement sont meneés a travers le monde (Gidaro & Servais,, 2018) et commencent a modifier
progressivement le paysage thérapeutique de cette pathologie grace aux résultats encourageants
obtenus (Moultrie et al., 2016 ; HAS, 2018 ; Gidaro & Servais,, 2018).

La construction de cette partie, présentant le diagnostic et la prise en charge des patients
SMA, a favorisé I’utilisation de guidelines (HAS, 2018) et de revues de la littérature (Gidaro &
Servais,, 2018) afin d’obtenir une synthése compléte des connaissances actuelles. La recherche
de ces articles a utilisé les descripteurs « SMA » AND « Diagnosis » OR « Treatment » OR
« Nusinersen » dans la base de données PubMed/Medline. Il semble important de préciser

11



également que, compte tenu de la récence des dispositifs thérapeutiques, de nombreux articles
ont été consultés en amont afin d’établir un consensus entre les différentes informations lues
(Bharucha-Goebe & Kaufmann, 2017 ; Dangouloff & Servais, 2019 ; Daron et al., 2019).

A. Diagnostic

Le diagnostic est une étape dans 1’accompagnement du patient. Il consiste a nommer la
maladie apportant ainsi des reperes et de nouvelles perspectives au patient et aux parents. Cette
étape leur permet alors de se positionner activement par rapport au handicap, et permet aux
professionnels concernés d’adapter leur prise en charge (Brevers, 2020). Parfois, 1’annonce du
diagnostic vient mettre fin a une longue période d’incertitude. C’est ce qui était notamment
rapporté pendant plusieurs années dans le cadre de la SMA en raison de I’apparition variable
des symptémes, des difficultés a mettre en évidence les marqueurs génétiques associés et du
manque de connaissances approfondies de cette pathologie (Qian et al., 2015). A ce jour, le
diagnostic précoce est rendu possible grace a la mise en place d’outils de dépistage durant la
période prénatale, d’un dépistage néonatal systématique dans certains établissements (par
exemple au CHR de la Citadelle de Liége) et des méthodes plus précises pour les diagnostics

postnataux.

Dans un premier temps, le diagnostic postnatal de SMA est généralement supposé a
I’issue d’examens cliniques physiques mettant en évidence des difficultés motrices et des signes
d’atteinte des neurones moteurs (Carré & Empey, 2015). La réalisation d’une analyse génétique
spécifique viendra par la suite confirmer ou infirmer les observations cliniques. Cependant, en
2015, il n’y avait qu’une soixantaine de laboratoires dans le monde qui réalisaient 1’analyse
génétique spécifique a la SMA, limitant considérablement les possibilités de confirmation du
diagnostic (Carré & Empey, 2015).

Une fois le diagnostic posé, le type de SMA sera déterminé selon les critéres définis
dans la classification de Finkel et ses collaborateurs (2015), a savoir le moment d’apparition
des premiers symptdmes, les acquisitions motrices réalisées par 1’enfant jusqu’alors et les

symptdmes principaux observés (Prior et al., 2019).

Du point de vue de la rigueur scientifique, le diagnostic présente un réel intérét pour
limiter les biais méthodologiques. En effet, I’absence de diagnostic confirmé génétiquement est
considérée comme un biais de sélection des participants par Polido et ses collaborateurs (2019)

dans leur revue systématique de la littérature. Leur travail met en évidence que ce biais est
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fréqguemment relevé dans les études sélectionnées, pouvant ainsi venir impacter la validité et la

fidélité des résultats obtenus.

Ainsi, le diagnostic précoce est rendu possible a I’heure actuelle grace au dépistage
prénatal, réalisé en cas de suspicion de maladie génétique, et au dépistage néonatal., Ce dernier
aspire a entrer dans la liste des dépistages systématiques a la naissance et se met en place
progressivement par le biais d’essais cliniques, notamment & Liége (Boemer et al., 2019).
L’instauration systématique du dépistage semble donc représenter un intérét pour la prise en
charge et I’étude de la SMA, et semble également encouragée par les résultats obtenus a I’issue
des essais cliniques du traitement Nusinersen réalisés depuis 2017.

B. Prise en charge

Les progrés récents en termes de classification (Finkel et al., 2015), de dépistage
(Kraszewski et al, 2018 ; Gidaro & Servais,, 2018) et de traitement de la SMA (Tizzano et al,
2017 ; HAS, 2018 ; Gidaro & Servais,, 2018) semblent venir illustrer la mise en place de

I’encadrement cohérent pour cette pathologie.

La prise en charge de la SMA s’est concentrée durant de nombreuses années sur I’aspect
symptomatique. Autrement dit, les enfants étaient essentiellement pris en charge par une équipe
pluridisciplinaire généralement constituée d’un neuropédiatre, ayant un role central dans
I’accompagnement, un géneéticien, un pneumologue, un gastroentérologue, un kinésithérapeute
et parfois un diéteticien et un logopede (Wang et al., 2007). Dans ce contexte, le logopéde agira
principalement en cas de dysphagie, de dysarthrie et d’anarthrie fréquemment observées chez
les patients SMA-I (Ball et al., 2019). La prise en charge logopédique n’est cependant que peu
renseignée dans les articles de la littérature, ce qui semble refléter un champ d’action moindre
de cette profession dans le cadre de la SMA. Ce constat peut s’expliquer par le fait que dans les
types les plus séveres, les soins apportés se concentrent sur des fonctions vitales comme la
respiration. En effet, Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) rapportent que 1’objectif de
cette prise en charge est de mener ’enfant & la station assise et a une capacité respiratoire
suffisante a la fin de sa période de croissance. De cette maniére, la survie peut étre rendue
possible chez les SMA-I non traités, bien que de 1’ordre de 5% (Ouskoui et al., 2017). La
présence de dysarthrie suivie d’anarthrie fréquemment rapportée chez ces enfants (Ball et al.,
2019), combinée a une espérance de vie tres courte (Finkel et al., 2015) semblent venir
compromettre le développement d’une communication orale ou alternative. Ce dernier point

nous interroge alors sur le respect du droit fondamental a la communication, indiquant que toute
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personne a droit a la communication, et ce, peu importe son age et ses capacités, chez les
patients SMA (McLeod, 2018).

L’arrivée du Nusinersen, premier traitement pharmaceutique autorisé pour la SMA aux
Etats-Unis en 2016, puis en Europe en 2017 (Parente et al., 2018 ; Gidaro & Servais, 2018), est
venue modifier cette approche « symptomatique » permettant désormais de ralentir voire
d’arréter la progression de la maladie (Bertini et al., 2017). Ce traitement est administré en
plusieurs prises (quatre premiéres injections a JO, J15, J30 et J60, puis une fois tous les quatre
mois) par le biais d’injections intrathécales (ex. espace sous-arachnoidien) (Daron et al., 2019).
Ce traitement est un oligonucléotide anti-sens venant agir directement au niveau du gene SMN2
(Daron et al., 2019). Les essais cliniques ont débuté avec des patients porteurs d’une SMA-I
puis se sont étendus aux patients ayant une SMA-II et Il1l. Les résultats obtenus dans les
premiers essais cliniques montrent une amelioration de la motricité ainsi qu’une diminution
significative du taux de mortalité chez les SMA types | et |1, notamment chez les patients traités

avant I’apparition des symptomes (HAS, 2018 ; Gidaro & Servais, 2018).

Lors de son intervention a Paris en 2018, le Professeur Servais présente notamment le
cas d’un petit garcon SMA-I, dont I’espérance de vie était alors inférieure a 18 mois. Apres
avoir été inclus dans les essais cliniques, ce patient survit au-dela de 18 mois, est capable de
s’asseoir et de manipuler des objets. Cet exemple vient donc illustrer les résultats positifs
rapportés chez les enfants SMA-I et 1. Gidaro et Servais (2018) viennent également préciser
ces résultats en évoquant que les articles en cours de rédaction rapportent une meilleure
efficacité pour les enfants SMA-I et Il traités avant 1’apparition des premiers symptoémes. Ces
résultats devront néanmoins étre confirmés lors de la publication de ces articles. Concernant les
patients SMA-III, le traitement ne semble, a ce jour, pas aussi efficace que pour les deux autres

types précédemment cités (HAS, 2018).

Ainsi, les premiéres données démontrent d’une part que le traitement est encourageant
pour les formes de SMA les plus séveres, et d’autre part, que la mise en place du dépistage
néonatal systématique serait pertinente afin de permettre 1’intervention précoce recommandée
chez ces patients. La présentation des moyens thérapeutiques existants a I’heure actuelle est
nécessaire afin d’apporter une vue d’ensemble de cette pathologie ainsi que des facteurs
pouvant influencer le développement général et cognitif de ces enfants. Dans la suite de ce
travail, il s’agira donc d’établir le profil cognitif des enfants SMA grace aux données existantes

dans la littérature scientifique.
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PARTIE 2: DESCRIPTION DU PROFIL COGNITIF DES
PATIENTS ATTEINTS D’AMYOTROPHIE SPINALE

Le développement cognitif correspond « aux changements qui se produisent au niveau
des processus mentaux et des représentations mentales. Ces changements se manifestent au
travers des performances de /’enfant dans différentes situations de la vie quotidienne »
(Rousselle, 2018). Le profil cognitif englobe 1’ensemble des fonctions cognitives dont le
développement est conditionné par le développement cérébral, de la période prénatale
(DeCasper & Fifer, 1980 ; Johnson & de Haan, 2011) jusqu’a 1’age adulte (Pasquinelli, 2016).
La deuxiéme partie de ce travail aura donc pour objectif d’établir le profil cognitif des enfants

SMA en présentant les données issues de la littérature scientifique.

Compte tenu du peu d’études existantes sur cette thématique, aucune limite d’année n’a
été imposée a cette recherche, qui a alors sélectionné des articles publiés depuis 1978 jusqu’au
mois d’avril 2019. La sélection des sources utilisées pour établir cette partie s’est faite d’une
part sur la base de cours théoriques donnés a la faculté de Psychologie et Logopédie de
I’Université de Liege, et d’autre part grace a des recherches dans des bases de données comme
PubMed/Medline ou Scopus. Les articles selectionnés ont été obtenus grace aux descripteurs
généraux « SMA of childhood » AND « Cognition » AND « Comparative study ». Par la suite,
nous avons pu enrichir les données recueillies grace a certaines références indiquées dans les
articles sélectionnés. A I’issue de cette recherche nous avons pu constater qu’aucune étude du
profil cognitif n’avait été menée chez les enfants bénéficiant du traitement Nusinersen.
L’ensemble des données rapportées dans cette revue critique de la littérature concerne donc les

enfants SMA non traités.

Nous avons également pu constater que les principaux domaines cognitifs investigués
chez ces enfants concernaient I’intelligence globale (quotient intellectuel, Ql), la cognition
spatiale et le profil langagier. Afin de préciser notre recherche concernant le profil langagier,
nous avons eu recours aux descripteurs « Spinal Muscular Atrophy » AND « language » OR
« communication skills ». La modification du descripteur « SMA » en « Spinal Muscular
Atrophy » s’est avérée nécessaire afin d’éviter toute confusion avec les études traitant du réle
de I’aire motrice supplémentaire (Supplementary Motor Area), désignée par le méme acronyme
gue I’Amyotrophie Spinale (SMA). Les études utilisées dans cette partie sont reprises dans les
tableaux 1 a 3 suivants., présentant les données démographiques, méthodologiques et les

résultats principaux.
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Tableau 1 : Intelligence globale des enfants atteints d’une Amyotrophie Spinale liée au chromosome 5

Articles

Hausmanowa-Petrusewicz, 1978
Spinal Muscular Atrophy — Infantile and
Juvenile Type

Whelan et al. 1987
Neuropsychological performance of
children with Duchenne Muscular

Distrophy and Spinal Muscular Atrophy

Billard & Gillet, 1992

Cognitive  functions in  Duchenne
muscular dystrophy: a reappraisal and
comparison with  spinal muscular

atrophy

Billard et al. 1998
Reading ability and processing in
Duchenne muscular dystrophy and

spinal muscular atrophy

Participants

SMA-I-11-111

Groupe Controle

Pas d’autres précisions

SMA-IIT (N = 12) &gés de 6 & 16 ans (M =
11 ans).

Dystrophie Musculaire de Duchenne (N =
12) agés de 6 a 16 ans (M = 11 ans).
Atteinte motrice comparable.

Dystrophie Musculaire de Duchenne (N=
24) de 12 2 16 ans (M = 14 ans).

SMA (N=17) de 12 2 16 ans (M = 14 ans).
Supposition de Type IlI.

Atteinte motrice comparable.

Pas de groupe controle.

Dystrophie Musculaire de Duchenne E (N
=21)de 8a13ans (M =11 ans).

SMA-I-II (N=11;6 Get5F)de8a13ans
(M =11 ans).

CTRL(N=42;22Get20F)de6aldans
(M =9 ans).

Méthodologie

Echelle Wechsler (WISC)

Echelle Wechsler (WISC-R: arrangement d’images et

cubes)

Langage : Echelle d’intelligence MacCarthy ; Test de
dépistage de la syntaxe ; Test Alouette (lecture) ; Echelle
verbale de Wechsler, WISC (informations, similarités,
arithmétique et vocabulaire).

Visuospatiale : Echelle de performance de Wechsler
(complétion d’image, completement d’images, cubes,
assemblage d’objets).

Mémoire attentionnelle : Réaction audition sélective ;
Batterie d’Efficience Mnésique (verbale et mémoire
visuelle).

Echelle de Wechsler, WISC (Ql): Echelle verbale
(informations, similarités, arithmétique et vocabulaire) ;
Echelle non verbale (complétion d’images, complétement
d’images, cubes, assemblage d objets)

Langage. Oral: répétition de mots, dénomination
d’images, Test de vocabulaire Actif et Passif
(compréhension de mots), Test de dépistage North
syntaxique. Ecrit (lecture) : La pipe et le rat ; lecture a voix

haute.
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Résultats principaux

Ql, SMA-

Biais relevés, utilisation d’un test unique, manque informations

1>CTRL

concernant les participants.

QI, SMA-I11 = normes > Dystrophie Musculaire de Duchenne

QI, SMA = normes > Dystrophie Musculaire de Duchenne

Arithmétique, SMA > Dystrophie Musculaire de Duchenne

QI verbal, SMA > Dystrophie Musculaire de Duchenne

Biais, manque de précisions sur le type de SMA évalué (supposition de

SMA-III).

Ql, SMA = Dystrophie Musculaire de Duchenne = normes

Similarités et arithmétique,

Dystrophie Musculaire de Duchenne < normes.

Lecture, SMA > Dystrophie Musculaire de Duchenne

Biais, les patients SMA-I avec une atteinte motrice trop importante ont été

exclus de I’étude.



Von Gontard et al. 2002
Intelligence and cognitive function in
children and adolescents with spinal

muscular atrophy

Chung et al. 2004
Spinal muscular atrophy: survival

pattern and functional status

Yéafez et al. 2013
Estimulacion audiovisual en nifios con
limitacion grave de la motricidade:

?mejora su calidad de vida? Case series

Polido et al. 2017
Matching pairs difficulty in children with
spinal muscular atrophy type |

Polido et al. 2019
Cognitive performance of children with

spinal muscular atrophy

SMA-1 a Ill (N = 96) agés de 6,0 a 18,11
ans.

CTRL 1 (N = 45) freres-sceurs non affectés.
CTRL 2 (N = 59) enfants tout-venants
sains.

Appariés sur age, sexe et niveau socio—

économique.

SMA (N= 83) agés de 1 a 40 ans : SMA-I
(N =22;9G et 13 F) mais 16 déces donc
N=6.SMA-II (N=26;9Get17 F). SMA-
I (N=35;16 Get19F).

SMA-I (N = 3), Neuropathie (N = 2) et
Myopathie (N = 3)

Atteinte motrice similaire (V) selon le
systeme de classification de la motricité

globale. Pas de groupe controle.

SMA-I (N=12;9 Get3F)de6ans (+/-
2,3 ans).
CTRL (N =12) de 6,2 ans (+/- 2,6 ans).

Appariés sur le sexe et /'dge

/

Revue systématique de la littérature

Echelle K-ABC et Echelle Wechsler (WISC)

Questionnaire parental de I’indépendance du patient dans
les activités quotidiennes nécessitant les fonctions
exécutives. Trois domaines : les soins, la mobilité et la
cognition  (compréhension, expression, interactions
sociales, résolution de problémes et mémoire).

Evaluation et entrainement (2x/semaine, pendant 4
semaines).

Evaluation attentionnelle, Tobii P10

Evaluation de  comportements  émotionnels et
physiologiques (pression artérielle, battements du ceeur,
respiration...)

4 taches d’appariement de paires (d objets/animaux/fruits,
de formes/de couleurs, de lettres, de nombres.

SMA: CHOP INTEND, Inventaire pédiatrique
d’évaluation du handicap (Pediatric Evaluation of
Disability Inventory), et Inventaire pédiatrique de qualité

de vie (Pediatric Quality of Life Inventory).

PUBMED/Medline entre 1989 et 2019. Descripteurs

“spinal muscular atrophy” AND “cognition”

Ql, SMA =CTRL

QI verbal, SMA 12-18 ans > CTRL

Biais, recrutement des participants et performances CTRL faibles.

Cognition, SMA-11 et SMA-I11 OK.

Résolution de problémes, SMA-I-11 < SMA-III

Attention, SMA-I < normes

Biais, utilisation d’un systéme d’évaluation auquel les enfants ne sont pas

habitués. Données qualitatives. Absence de groupe controle.

Appariement de paires, SMA-1 < CTRL

Biais, un seul type de SMA évalué.

9 études sélectionnées
3 études : SMA > normes
3 études : SMA = normes
3 études : Attention visuelle, auditive et fonctions exécutives,
SMA-I < normes

Note. CTRL : Groupe contrdle ; F : Fille ; G : Garcon ; M : Moyenne ; N : Effectif ; QI : Quotient Intellectuel ; SMA : Amyotrophie Spinale
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Tableau 2 : La cognition spatiale des enfants atteints d’une Amyotrophie Spinale liée au chromosome 5

Avrticles Participants Méthodologie Résultats principaux
N ) SMA-II (N=12;5Fet7 G) M =30 mois. Cognition spatiale (permanence de 1’objet), SMA-I1 = CTRL 3
Riviere et Lécuyer, 2002 .
. o CTRL 1 (N=12;3Fet9G) M= 18 mois. CTRL
Spatial Cognition in Young . . ) . . .
_— - S 2(N=12;6 Fet6 G) M =24 mois. CTRL 3 (N Téche de recherche d’objet. L’absence de locomotion autonome ne provoque ni retard, ni
ildren i inal

- =12;4Fet8G) M =30mois. CTRL4 (N=12; développement atypique de la cognition spatiale chez les enfants

Muscular Atrophy .
7 Fet5G) M = 35 mois. SMA-I1.

Riviere et al. 2009

. Développement des termes spatiaux,
Early locomotion and the

. . Série de 22 dessins de relations spatiales évaluées. 4 SMA-II =CTRL
development of  spatial SMA-II (N = 12) M = 33 mois . L . . . . . N
. . . éléments présentés a chaque fois: la cible a localiser, Production « devant » et « derriére »,
language: Evidence from CTRL sujets sains (N = 12) . .
. . . I’élément permettant de localiser la cible et deux SMA > CTRL
young children with motor M = 33 mois . L . .
S distracteurs. Précocité des termes spatiaux chez les SMA-II comme stratégie de
impairments

compensation de I’atteinte motrice.

Note. CTRL : Groupe contréle ; F : Fille ; G : Gargon ; M : Moyenne ; N : Effectif ; QI : Quotient Intellectuel ; SMA : Amyotrophie Spinale
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Tableau 3 : Profil langagier des enfants atteints d’une Amyotrophie Spinale liée au chromosome 5

Articles

Billard & Gillet, 1992

Cognitive  functions in  Duchenne
muscular dystrophy: a reappraisal and
comparison with spinal muscular

atrophy

Sieratzki et Woll 2002

Toddling into language: precocious
language development in  motor-
impaired children with spinal muscular

atrophy

Viodé-Bénony et al. 2002

Etude psychopathologique du
l’acquisition du langage chez 20 enfants
atteints par une SMA de type Il agés de
25 a 47 mois.

Bénony et Bénony, 2005
Precocity of the acquisition of language
and type Il spinal muscular atrophy in 3—

4-year-old children: a study of 12 cases

Participants

Dystrophie Musculaire de Duchenne (N=
24)de 12 2 16 ans (M = 14 ans).

SMA (N=17) de 12 & 16 ans (M = 14 ans).
Supposition de Type IlI.

Atteinte motrice comparable.

Pas de groupe controle.

SMA-II (N =10) agés de 18 a 35 mois.
Pas de groupe controle.

SMA-II (N =20; 13 G et 7 F) entre 25 et
47 mois (M = 35 mois).

CTRL enfants tout-venants (N = 20).
Appariés sur sexe, age, culture d’origine

et niveau d’études de la mére.

SMA-II (N=12;10Get2 F) agésde 36 a
47 mois (M = 39 mois).

CTRL enfants sains (N =26 ;22 Get4F)
M = 40 mois.

Appariés sur le sexe, /’dge et le niveau

d’études de la mére.

Méthodologie

Langage : Echelle d’intelligence MacCarthy ; Test de
dépistage de la syntaxe ; Test Alouette (lecture) ; Echelle
verbale de Wechsler, WISC (informations, similarités,
arithmétique et vocabulaire).

Visuospatiale : Echelle de performance de Wechsler
(complétion d’image, completement d’images, cubes,
assemblage d’objets).

Mémoire attentionnelle : Réaction audition sélective ;
Batterie d’Efficience Mnésique (verbale et mémoire

visuelle).

Langage, Inventaire du développement de la

communication MacArthur

Situation de « Jeu spontané » Le Normand (1986).
Recueil d’échantillons langagiers analysés sur base de
plusieurs critéres : richesse lexicale, nombre d’énoncés

produits, maturité syntaxique

«Jeu spontané» Le Normand (1986). Recueil
d’échantillons langagiers analysés sur base de plusieurs
criteres : richesse lexicale, nombre d’énoncés produits,

maturité syntaxique
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Résultats principaux

QI, SMA = normes > Dystrophie Musculaire de Duchenne

Arithmétique, SMA > Dystrophie Musculaire de Duchenne

QI verbal, SMA > Dystrophie Musculaire de Duchenne

Biais, manque de précisions sur le type de SMA évalué (supposition de
SMA-III).

Développement langagier, SMA-11 = normes

Surgénéralisation, SMA-11 > normes

Précocité du développement de la morphosyntaxe chez SMA-II.
L’apprentissage procédural utilisé dans le développement sensorimoteur
jouerait un role dans le développement du langage.

Niveau langagier, SMA-I1 = CTRL = normes

Compétences lexicales et sémantiques,

SMA > CTRL. Plus de productions de noms, de verbes et d’adverbes
par les enfants SMA-II.

Acquisition des regles morphosyntaxiques,

SMA > CTRL

Précocité langagiére chez les SMA-II = stratégie de compensation.

Niveau langagier, SMA-11 = CTRL

Développement lexical et sémantique,

SMA-I1 > CTRL. Plus de productions de noms, de verbes et d’adverbes
par les enfants SMA-II.

Développement précoce de la morphosyntaxe chez les enfants SMA-II.



Riviere et al. 2009
Early locomotion and the development of
spatial language: Evidence from young

children with motor impairments

Ball et al. 2019
Communication skills among children
with spinal muscular atrophy type 1: A

parent survey

SMA-II (N = 12) M = 33 mois
CTRL sujets sains (N = 12)
M = 33 mois

Parents d’enfants atteints de SMA-I (N =
31; 17 F et 14 G) agés de 6 a 370 mois (6

mois a 30 ans).

Série de 22 dessins de relations spatiales évaluées. 4
éléments présentés a chaque fois : la cible a localiser,
I’élément permettant de localiser la cible et deux

distracteurs.

Questionnaire élaboré sur RedCAP et envoyée par mail

aux parents

Développement des termes spatiaux,
SMA-II =CTRL
Production « devant » et « derriére »,
SMA > CTRL
Précocité des termes spatiaux chez les SMA-II comme stratégie de
compensation de ’atteinte motrice.
Versant réceptif > versant expressif
Faiblesse musculaire de la sphéere oro-faciale, présence de dysarthrie
évoluant vers anarthrie.
Importance de mettre en place d’outil de communication alternative

et augmentative.

Note. CTRL : Groupe contrdle ; F : Fille ; G : Garcon ; M : Moyenne ; N : Effectif ; QI : Quotient Intellectuel ; SMA : Amyotrophie Spinale
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1. Intelligence globale des enfants SMA

Von Gontard et ses collaborateurs (2002) ont mené une étude aupres d’enfants SMA-I
a Il &gés de 6 a 18 ans évaluant I’intelligence globale (Ql) a I’aide de la K-ABC (Kaufman et
Kaufman, 1983) et de la WISC (Wechsler, 1949). Leurs performances étaient comparées a un
groupe d’enfants tout-venant. Les résultats de cette étude ont démontré que les enfants SMA,
tous types confondus, présentaient un QI comparable a celui des enfants controles. Cette étude
est venue nuancer les conclusions tirées par Hausmanowa-Petrusewicz dans une étude menée
en 1978 (citée par Zerres et al., 1997 ; von Gontard et al., 2002) démontrant que les enfants
SMA possédaient des compétences cognitives supérieures aux enfants contréles. L’utilisation
d’un test unique et d’une classification différente dans cette étude pourrait venir expliquer la

remise en cause des conclusions obtenues (Zerres et al., 1997 ; von Gontard et al., 2002).

L’étude de von Gontard et ses collaborateurs (2002) a également mis en évidence que
les enfants SMA entre 12 et 18 ans présentaient un QI verbal et des compétences arithmétiques
supérieures aux enfants controles du méme age. Afin d’apporter une explication a ces
performances, les auteurs évoquent I’existence d’un « développement sélectif des compétences
scolaires et des fonctions langagieres » (von Gontard et al., 2002, p.135). Ces performances
ont cependant été remises en cause dans une lettre rédigée par Sieratzki et Woll (2002) qui
relévent des résultats anormalement faibles chez le groupe contrdle agé de 11 a 18 ans (QI =

95,4 alors que QI du groupe contrdle de 6 a 10 ans = 110.5).

Ces premiers résultats semblent démontrer que les enfants SMA-I-I1-111 possedent un
QI équivalent a celui des enfants tout-venant. Néanmoins, Von Gontard et ses collaborateurs
(2002) mettent en évidence un biais méthodologique existant concernant le recrutement des
participants de leur étude. Il apparait que les enfants SMA-I sélectionnés ont survécu jusque
I’age de 6 ans et se situent a la frontiére du type 1. Ce sous-groupe ne serait donc pas réellement
représentatif de la majorité des patients SMA-I, ni de leurs competences cognitives. Par
conséquent, il semble difficile de tirer des conclusions sur le profil cognitif des enfants SMA-I

a lissue de cette étude.

L’étude menée par Chung et ses collaborateurs (2004) est venue appuyer les données
quant a la préservation des compétences cognitives chez les patients SMA, en apportant
néanmoins une nuance entre les différents types. Leur étude a été réalisée aupres de patients
SMA-1alll &gésde 1a40ans, al’aide d’un questionnaire a destination de I’entourage, évaluant

I’indépendance dans les activités quotidiennes. Cette évaluation comportait trois domaines

21



principaux, a savoir les soins, la mobilité et la cognition. A I’issue de leur étude, il est apparu
que le domaine le plus préserve chez les patients SMA était la cognition. Malgré les nombreux
décés rapportés par les auteurs chez les sujets SMA-I (16 sujets sur 22), les résultats semblent
démontrer que des différences cognitives existent entre les types les plus séveres (I et 1) et le
type 111 dans les épreuves de résolution de problemes, impliquant les fonctions exécutives. En
effet, la réalisation de ces items spécifiques chez les patients SMA-I et Il nécessitait davantage

d’aide de la part de I’entourage que chez les patients SMA-III.

Cette étude a notamment été utilisée par Polido et ses collaborateurs (2019) pour réaliser
une revue systématique de la littérature portant sur le profil cognitif des enfants SMA. A I’issue
de leurs recherches, les auteurs ont conclu que, parmi les neuf études sélectionnées, trois d’entre
elles concluaient que les patients SMA possédaient des compétences cognitives supérieures a
la moyenne, que trois autres études concluaient que les patients SMA avaient des compétences
cognitives normales, et que les trois dernieres semblaient observer des compétences cognitives
inférieures. Afin de comprendre 1’hétérogénéité de leurs résultats, les auteurs se sont intéresses
aux trois études rapportant des compétences cognitives inférieures. Aprés 1’analyse de celles-
ci, il semblerait qu’elles soient les seules a avoir évalué les compétences cognitives des patients
SMA-I.

L’étude de Polido et ses collaborateurs (2017), reprise dans cette revue systématique, a
évalué des enfants SMA-I &gés en moyenne de 6 ans avec une tdche d’appariement de paires.
En comparant leurs performances a un groupe contrdle du méme age chronologique, les auteurs
ont observé gue les enfants SMA-I obtiennent des compétences inférieures a celles des enfants

tout-venant.

Néanmoins, il semble important de spécifier que Polido et ses collaborateurs (2019)
identifient de nombreux biais méthodologiques dans les études observant des performances
cognitives inférieures chez les enfants SMA-I, sélectionnées dans leur revue systématique de la
littérature (Chung et al., 2004 ; Yafez et al., 2013). De nombreux biais sont également identifiés
par les auteurs, dans les études concluant & une préservation de I’intelligence globale des sujets
SMA-I. L’étude de Billard et ses collaborateurs (1998) a été menée aupres d’enfants SMA-I et
Il 4gés de 8 a 13 ans, dont les performances cognitives étaient comparées a celles d’enfants
ayant une Dystrophie Musculaire de Duchenne (DMD) appariés sur la base de 1’age
développemental en lecture. L utilisation de taches verbales et non verbales issues de la WISC
(Wechsler, 1983) a mis en évidence que les enfants SMA se situaient dans les normes, et
obtenaient des performances supérieures aux enfants DMD en lecture. En revanche, les donnees
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démographiques de cette étude ne spécifient pas le nombre exact de sujets SMA sélectionnés
pour chaque type, mais précisent qu’un sujet a été exclu pour cause d’atteinte motrice trop

sévere.

Au vu des biais identifiés et du poids donné a chacun, les auteurs concluent qu’il existe
un risque d’atteinte de 1’intelligence globale des enfants SMA-I, notamment concernant
I’attention (Yafiez et al., 2013) et les fonctions exécutives (Chung et al., 2004 ; Polido et al.,
2017). Afin d’expliquer ces résultats, certains auteurs proposent I’hypothése selon laquelle les
enfants SMA-I naitraient avec de bonnes capacités cognitives mais présenteraient par la suite
un retard dans leur développement cognitif en raison du manque de stimulations cognitives lié

a I’atteinte motrice (Polido et al., 2017).

Cette préservation des structures cérébrales permettant le développement cognitif chez
les patients SMA a été démontrée par plusieurs auteurs (Colin & Nurit, 1980 ; Whelan et al.,
1987 ; Billard & Gillet, 1992 ; Billard et al., 1998). La méthodologie utilisée par les auteurs
pour tirer cette conclusion consiste a comparer un groupe de sujets SMA et un groupe de sujets
DMD. Ces études ont montré que, a atteinte motrice comparable entre ces deux pathologies, la
déficience génétique identifiée dans la SMA n’impacte pas les structures cérébrales et donc le
développement cognitif de ces patients. Cette idée est également soutenue par Riviére dans ses
travaux (2005 ; 2007). Il conviendra néanmoins de préciser que, dans de rares cas de SMA-0
n’ayant pas de copie SMN2, une atrophie de la matiere blanche et de 1’hippocampe, ainsi que
des anomalies du thalamus et des ganglions de la base sont rapportées par Mendonga et ses
collaborateurs (2019) (cité par Polido et al., 2019).

Ces données renseignent donc davantage 1’aspect anatomique du profil cognitif des
enfants SMA, se trouvant a la base du développement cognitif général (DeCasper & Fifer,
1980 ; Johnson & de Haan, 2011).

Ces informations semblent donc cohérentes avec la seconde conclusion tirée par Polido
etal., (2019) a I’issue de leur revue systématique de la littérature, concernant la préservation de
I’intelligence globale des enfants SMA-I1I et I11.

Afin d’enrichir davantage le profil cognitif des enfants SMA, il conviendra alors de se
pencher sur les domaines cognitifs plus spécifiques étudiés dans la littérature scientifique, a

savoir la cognition spatiale et le profil langagier.
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2. Cognition spatiale

La cognition spatiale est « [ 'ensemble des processus sous-jacents a la représentation de
[’environnement et a l’organisation de cet environnement dans un cadre spatial cohérent »
(Rousselle, 2018). Selon Campos et al., (2000), la cognition spatiale s’organise grace aux
expériences physiques vécues par le jeune enfant tout-venant a travers le développement de la
locomotion autonome. Celle-ci lui permettrait de découvrir son environnement et ainsi de

I’organiser et de construire ses représentations (Butler et al., 2008 ; Tefft et al., 1999).

Une premiére étude a été menée par Riviére et Lécuyer (2002) sur la cognition spatiale
des enfants de 2 ans ayant une SMA-II. Les résultats obtenus pour cette tache ont été comparés
a ceux d’enfants tout-venant plus jeunes (1,6 ans), du méme age (2 ans) et plus agés (2,6 ans et
3 ans). Les auteurs ont pu observer qu’il n’y avait aucune différence significative entre le
groupe de patients SMA-II et le groupe contréle du méme &ge chronologique. Les auteurs se
réferent alors aux théories perceptuelles du développement cognitif (Mandler, 1992 ; Lécuyer,
1995) pour expliquer leurs résultats. Ces théories indiquent que la perception visuelle joue un
réle important dans le développement de la cognition spatiale (Mandler, 1992 ; Lécuyer, 1995),
permettant ainsi aux enfants SMA-11 de développer des aptitudes spatiales fonctionnelles. En
ce sens, Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) observent une attention visuelle plus

importante chez les enfants SMA.

Les conclusions de ces études participent a 1’hypothése évoquée par Riviére (2005)
selon laquelle la motricité ne détermine pas a elle seule le développement cognitif des enfants
ayant une atteinte motrice, mais fagonne certains aspects de 1’intelligence afin que la cognition

soit fonctionnelle.

L’étude de Riviere (2007) chez les enfants SMA-II, évaluant leur performance a une
tache de recherche manuelle d’objets cachés, vient également confirmer ces résultats. L auteur
émet alors I’hypothese selon laquelle attirer I’attention visuelle de 1’enfant sur les objets de son
environnement est une stratégie efficace au développement de la cognition spatiale. Les théories
perceptives du développement cognitif sont également la base de cette hypothése (Mandler,
1992 ; Lécuyer, 1989 ; 1995). La théorie évoquée par Bruner (1983) selon laquelle 1’attention
serait une condition nécessaire dans les apprentissages cognitifs, est également un élément clé

dans la formulation de I’hypothése de Riviére (2007).

Ces eléments sont approfondis par Riviére et ses collaborateurs (2009) afin d’expliquer

les résultats des enfants SMA-I1 4gés de 33 mois en moyenne, aux épreuves de compréhension
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et de production de marqueurs spatiaux. Dans leur étude, les enfants SMA-II obtiennent des
résultats similaires au groupe d’enfants tout-venant, excepté dans la production des termes
« devant » et « derriere », pour lesquels de meilleures performances sont observées. A la suite
de ces résultats, les auteurs précisent d’une part que la production est une tache plus complexe
que la compréhension, et d’autre part, que les termes « devant » et « derriere » apparaissent plus
tardivement dans le développement. En effet, Piérart (1977, 1978, 1998) et Verjat (1991)
indiquent que la production de ces termes ne débuterait qu’entre 4 ans et 4 ; 6 ans, alors que les
performances des enfants SMA-II démontrent une production avant 3 ans. De plus, selon ces
mémes auteurs, « derriére » apparaitrait plus précocement que « devant» en raison de
I’invisibilité de 1’objet concerné, qui provoquerait une attention accrue de la part de 1’enfant
(Piérart, 1998). Cette explication rejoindrait I’hypothése attentionnelle soutenue par Riviere et
ses collaborateurs dans leurs études (2002 ; 2007 ; 2009) démontrant de bonnes compétences
de cognition spatiale chez les enfants SMA-I1.

Ainsi, les enfants SMA-II semblent avoir des compétences spatiales normales voire

supérieures dans la production de certains termes grace a une attention visuelle efficace.

Une autre hypothése explicative du développement normal de la cognition spatiale est
proposée par Bowerman (1996) qui évoque I’existence d’un lien entre les compétences verbales
et non verbales. Selon lui, la cognition spatiale se construirait et/ou s’organiserait grace au
langage. Cette hypothése suggére que les enfants SMA développent de bonnes compétences en
cognition spatiale grace a des compétences langagieres suffisamment performantes. Afin
d’approfondir cette hypothese et de poursuivre notre objectif concernant le profil cognitif des
enfants SMA, il conviendra d’investiguer les compétences langagiéres observées dans les

différentes études de la littérature scientifique.

3. Profil langagier des enfants SMA

Le profil langagier est décrit grace a plusieurs composantes spécifiques, a savoir : la
phonétique et la phonologie, le lexique et la semantique, la morphosyntaxe, le discours et la
pragmatique. Chacune renvoie a des compétences spécifiques dont leur maitrise apparait
comme essentielle au bon développement langagier chez I’enfant (Maillart, 2016).

Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) ont mené une étude portant sur le
développement langagier des enfants SMA-11 agés de 25 a 47 mois. Dans leur étude, les auteurs
supposent que ces enfants développent leur langage de maniere comparable aux enfants tout-

venant malgré la double atteinte motrice et psychologique liée a leur pathologie. En effet, ces
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auteurs considerent « /’impact traumatisant de la révélation de la maladie annoncée aux
parents » (Viodé-Bénony et al., 2002, p.135) comme un facteur pouvant influencer le
développement langagier et cognitif. Afin de tester leurs hypothéses, les auteurs ont eu recours
a une épreuve de jeu spontané créée par Le Normand (1986). Grace a cette épreuve et aux
analyses menées sur les échantillons de langage récolteés, les auteurs ont pu déterminer le niveau
langagier de chaque individu en se basant sur la richesse lexicale (indice de diversité lexicale
(IDL)), du nombre d’énoncés produits ainsi que de la maturité syntaxique (longueur moyenne
des énoncés (LME) ; nombre de mots, verbes, adverbes, adjectifs, propositions, prépositions,
déterminants, pronoms personnels). Les enfants SMA-II sont décrits par les auteurs comme
ayant un profil langagier général dans les normes déeveloppementales. En revanche, ces enfants
semblent avoir des compétences lexicales et sémantiques supérieures aux enfants tout-venant,
notamment dans 1’utilisation plus importante de noms, d’adverbes, de verbes, de démonstratifs
et de possessifs. Les auteurs viennent croiser ces résultats a leurs observations cliniques qui
expriment « la précision des mots utilisés, toujours a bon escient » constatées chez ces enfants.
Dans I’analyse de ces résultats, les auteurs évoquent 1’absence de « surgénéralisation » dans la
construction lexicale. La surgénéralisation est un phénomeéne de régularisation de la langue, ou
I’enfant applique les regles de régularité apprises aux formes irrégulieres (ex. je doivais)
(Maillart, 2016). Ce phénoméne montre la créativité des enfants vis-a-vis du langage et
constitue une preuve du développement langagier (Maillart, 2016). Cette créativité serait donc
observée plus tot chez les enfants SMA-II et I11. Ces résultats mettent également en évidence
que I’acquisition des régles morphosyntaxiques se fait plus précocement que dans le

développement langagier typique décrit par Locke (1997).

Ainsi, Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) concluent a I’issue de leur étude chez
les enfants SMA-II, que leur développement langagier jouerait un réle compensatoire face a la
déficience motrice, leur permettant ainsi de fonctionner efficacement au quotidien mais

également de préserver la relation avec les parents.

Cette étude vient donc confirmer les résultats obtenus dans les premiéres études
cognitives chez les enfants SMA rapportant des compétences langagieres générales dans les
normes (Whelan, 1987 ; Billard et al, 1992). Elle vient également confirmer les résultats en
faveur d’une précocité langagiere chez les enfants SMA-I11 (Sieratzki & Woll, 2002).

Néanmoins, bien que les conclusions finales de 1’é¢tude de Sieratzki et Woll (2002) et de
Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) évoquent la précocité langagiere, il semblerait que

leurs observations qualitatives ne rapportent pas les mémes processus développementaux. En
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effet, le principe de surgénéralisation a été observé chez Sieratzki et Woll (2002) tandis que
Viodé-Bénony (2002) rapportent 1’absence de celui-ci. Une simple comparaison de la
méthodologie de ces deux études met en évidence que les enfants testés dans 1’étude de Sieratzki
et Woll (2002) étaient agés de 18 & 30 mois tandis que dans 1’étude de Viodé-Bénony et ses

collaborateurs (2002) les enfants étaient agés de 25 a 47 mois.

Ainsi, I’absence de surgenéralisation chez les enfants plus &4gés (Viodé-Bénony et al.,
2002) ne vient pas contredire les observations faites par Sieratzki et Woll (2002), mais plut6t
confirmer leurs conclusions quant a la précocité langagiere chez ces enfants. Par la suite,
plusieurs études sont venues appuyer ces résultats (Bénony et al., 2004 ; Bénony & Bénony,
2005).

Face a ces résultats, Sieratzki et Woll (2002) attribuent ce développement précoce et
atypique du langage chez les enfants SMA-I1 a la mise en place de processus de compensation.
En effet, les auteurs se basent sur I’hypothése évoquée par Lécuyer (1995) selon laquelle les
enfants SMA compensent le manque d’exploration de leur environnement physique, causé par
I’atteinte motrice, par une exploration de leur environnement langagier (Sieratzki & Woll,
2002). Viodé-Bénony et al., (2002) se basent également sur les théories perceptuelles (Mandler,
1992 ; Lécuyer, 1995) pour proposer I’hypothése d’un surinvestissement auditif permettant une
exploration plus performante de cet environnement langagier. Ainsi, les capacités cognitives
comme I’attention et la mémoire visuelle et auditive pourraient étre particulierement sollicitées
dans cette exploration langagiéere (Viodé-Bénony et al., 2002). De plus, le surinvestissement
auditif permettrait un meilleur traitement phonologique, processus a la base du développement

grammatical, pouvant expliquer la précocité de ce dernier (Bénony, 2005).

Ces auteurs évoquent également que cette compensation serait possible grace aux
structures neurobiologiques et au phénomeéne de plasticité cérébrale (Sieratzki & Woll, 2002 ;
Viodé-Bénony et al., 2002). Il existerait une activation plus importante des zones corticales
associées au langage. Parmi celles-ci, les auteurs évoquent notamment 1’aire de Broca
antérieure, jouant un réle dans la formulation et la programmation morphosyntaxique, ou encore
les aires associatives préfrontales, temporales et pariétales de I’hémisphére gauche, impliquées
dans le décodage du lexique et des relations syntaxiques (Viodé-Bénony et al., 2002).
L’apprentissage procédural a I’origine des acquisitions sensorimotrices jouerait également un
role dans le développement langagier (Sieratzki & Woll, 2002). Cette hypothese s’appuie sur
les propos de Ullman et ses collaborateurs (1997) suggérant un lien anatomique entre les régions
frontales, les ganglions de la base et le systeme procédural, et les regles grammaticales. Certains
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auteurs affirment également que les projections du cervelet au cortex préfrontal seraient
impliquées dans I’apprentissage de regles cognitives (Riva & Giorgi, 2000). Ces zones
cérébrales, habituellement impliquées dans la motricité, pourraient donc connaitre une
réorganisation fonctionnelle en cas d’atteinte motrice précoce, selon le principe de la plasticité
cérébrale (Rauschecker & Korte, 1993)

Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002) viennent également expliquer I’utilisation
plus importante de démonstratifs dans le discours des enfants SMA-II, comme 1’expression
d’une stratégie compensatoire, qu’ils nomment le « pointage psychique » (Viodé-Bénony et al.,
2002, p.155). Cette stratégie permettrait a ces enfants de créer des situations d’attention
conjointe avec leur interlocuteur assurant ainsi I’exploration de I’environnement et le maintien
du lien social., Les résultats obtenus par Riviére et ses collaborateurs (2009) concernant le
langage spatial semblent également démontrer I’utilisation de cette stratégie avec 1’acquisition

plus précoce de certains termes spatiaux comme « devant » et « derriére ».

Une derniere hypothese explicative est proposée par Viodé-Bénony et ses collaborateurs
(2002) concernant la longueur moyenne de leurs énoncés et le choix précis des mots utilisés par
les enfants SMA-II. Selon les auteurs, ces productions langagiéres traduiraient une volonté de
contréle de I’interlocuteur. Cette derniére hypothése est également mise en lien par les auteurs
avec I’idée de compensation de 1’atteinte motrice et du « pointage psychique » (Viodé-Bénony
et al., 2002, p.155).

A TI’issue de ces études, il apparait que les enfants SMA-11 possedent des compétences
langagiéres générales dans les normes, et des compétences morphosyntaxiques et lexicales plus
précoces. Selon les auteurs, ces enfants semblent également avoir recours a de nombreuses
stratégies compensatoires afin de pallier 1’atteinte motrice caractéristique de leur pathologie
(Sieratzki & Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002 ; Bénony, 2005).

L’étude récente menee par Ball et ses collaborateurs (2019) chez les parents d’enfants
SMA-I vient compléter les données langagiéres évaluées pour définir le profil cognitif et
langagier de cette pathologie. A 1’aide des réponses issues du questionnaire parental distribug,
les auteurs ont conclu que le versant réceptif chez ces enfants était davantage préservé que le
versant expressif. Les auteurs expliquent cette atteinte de la production langagiere par la
faiblesse musculaire caractéristique de ce type de SMA, se traduisant par une dysarthrie faisant
progressivement place a une anarthrie. Néanmoins, les auteurs rapportent que les familles

interrogées dans cette étude évoquent que la mise en place d’un outil de communication
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augmentative et/ou alternative serait un moyen efficace d’améliorer le fonctionnement et la

qualité de vie de ces enfants ayant une compréhension langagiére préservée.

Ainsi, le profil langagier semble se développer efficacement chez les enfants SMA. Le
versant réceptif semble préservé chez les enfants SMA-I et Il, tandis que le versant expressif,
nécessitant la motricité des organes phonateurs, se caractérise par la présence de dysarthrie puis
d’anarthrie chez les enfants SMA-I. Aucune précision de difficultés similaires ne semble
rapportée par des études concernant les enfants ayant une SMA-II. A I’inverse, ces enfants
présentent, d’aprés les études expérimentales, des productions langagieres dans les normes,

voire plus précoces au niveau lexical, sémantique, et morphosyntaxique.
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DISCUSSION

1. Impact de la motricité sur le développement cognitif

Il existe un débat dans la littérature scientifique concernant I’'impact d’une atteinte
motrice précoce sur le développement cognitif. Les données cognitives chez les enfants SMA
présentées dans ce travail, semblent participer a ce débat en apportant de nouveaux éléments
concernant leur développement. En effet, la SMA se caractérise par une atteinte motrice
précoce, mais les performances observées chez les enfants SMA-II et IlII montrent une
préservation des compétences cognitives. De nombreux auteurs ont fait part de leur étonnement
face a ces resultats, évoquant parfois le « paradoxe » de la SMA (Viodé-Bénony et al.,, 2002 ;
Riviere, 2005).

Afin de comprendre ce paradoxe, il conviendra d’évoquer la théorie des systemes
dynamiques, qui établit I’influence réciproque entre le développement moteur et le
développement cognitif (Corbetta, 2000). Selon cet auteur, les apprentissages et le
comportement dépendent de la maitrise du corps et de la pensée. Polido et ses collaborateurs
(2017) observent des résultats en accord avec ces théories. A I’issue d’une tche d’appariement
de paires, les SMA type | semblent avoir un fonctionnement exécutif moins performant que le
groupe controle (Polido et al.,, 2017). Les auteurs proposent alors 1’hypothése selon laquelle
les enfants SMA-I naitraient avec de bonnes capacités cognitives mais présenteraient par la
suite un retard dans leur développement cognitif en raison de I’atteinte motrice. Celle-ci
viendrait restreindre les stimulations cognitives fournies normalement lors du développement
moteur (Polido et al.,, 2017). Ces résultats semblent donc venir appuyer les théories supposant
que I’atteinte motrice précoce a un réel impact sur le fonctionnement cognitif.

De plus, il est établi chez les enfants tout-venant, que leurs capacités de locomotion
autonome et leurs comportements d’exploration seraient étroitement liés a certaines
compétences cognitives comme la cognition spatiale, la communication et les comportements
sociaux (Butler et al., 1983 ; Tefft et al., 1999). En ce sens, les enfants ayant moins de
possibilités d’exploration autonome de leur environnement, comme les enfants SMA,
bénéficieraient de moins de stimulations cognitives et auraient donc des compétences
cognitives plus faibles. Dunaway et ses collaborateurs (2012) se sont intéressés aux possibilités
d’introduction précoce (avant 2 ans) d’un moyen de locomotion autonome (fauteuil roulant)
chez les enfants SMA-I et 11, afin de pallier le manque d’exploration. A I’issue de leur étude, il
semblerait d’une part que cette introduction précoce soit réalisable, et d’autre part qu’elle

permette a ces enfants d’avoir accés a davantage de stimulations environnementales, favorisant
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ainsi leur développement cognitif. Ces données obtenues chez les enfants SMA semblent donc
venir soutenir 1’idée selon laquelle la locomotion autonome aurait un impact sur certaines

compétences cognitives.

Cette theorie semble centrale dans les études concernant le profil cognitif des enfants
SMA, puisque la majorité de celles-ci s’intéresse au développement de la cognition spatiale et
du langage. De cette facon, les données obtenues permettraient de renseigner d’une part les
compétences cognitives développées, et d’autre part, I’impact réel de I’atteinte motrice sur le

développement cognitif de ces enfants.

En ce sens, 1’étude menée par Riviere et Lécuyer (2002) chez les enfants SMA-II, a mis
en évidence que ces enfants possédaient des compétences en cognition spatiale équivalentes a
celles des enfants du méme &ge chronologique. Les études portant sur le développement
langagier de ces enfants SMA-II ont également mis en évidence la présence de compétences
normales, voire plus précoces pour les domaines morphosyntaxique et lexical (Sieratzki &
Woll, 2002 ; Viode-Bénony et al., 2002 ; Bénony et al., 2004 ; Riviére et al., 2009).

Ces résultats semblent remettre en cause 1I’importance de la locomotion autonome et
I’impact délétere d’une atteinte motrice précoce sur le développement cognitif de ces enfants.
Il apparait alors que la locomotion autonome ne semble ni nécessaire, ni suffisante, au
développement de fonctions cognitives comme la cognition spatiale ou le langage. Afin
d’expliquer ces résultats, certains auteurs proposent des hypothéses concernant les stratégies

employées chez les enfants SMA.

Ainsi, Von Gontard et ses collaborateurs (2002) parlent d’un « développement sélectif
des compétences scolaires et des fonctions langagiéres » chez les enfants SMA. Riviére (2005)
poursuit cette idée en indiquant que I’atteinte motrice faconnerait certains aspects de
I’intelligence afin que le développement cognitif puisse se faire. De cette fagon, 1’auteur crée
un compromis entre les théories des systémes dynamiques et les resultats obtenus chez les
enfants SMA-II et I11. Ces hypotheses semblent faire écho au principe de plasticité cérébrale.
Ce principe suppose que le cortex cérébral se modifie face a une pathologie, permettant ainsi a
I’individu de compenser I’atteinte fonctionnelle (Meulemans, 2018). Ainsi, les zones corticales
normalement attribuées aux fonctions atteintes, comme la motricité dans le cas de la SMA, sont
allouées a d’autres fonctions préservées (Meulemans, 2018). Cette nouvelle répartition des
ressources corticales peut alors se traduire par de meilleures performances dans les fonctions

compensatrices (Rauschecker & Korte, 1993).
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Ainsi, ’impact relatif de 1’atteinte motrice de la SMA sur le développement cognitif des
patients semblerait pouvoir étre explique par ce phénoméne de plasticité cérébrale, ce qui

permet également la mise en ceuvre de stratégies de compensation.

Selon les auteurs, les principales stratégies présentes dans la SMA se basent sur les
théories attentionnelles et perceptuelles du développement cognitif, développées notamment
par Bruner (1983), Mandler (1992) et Lécuyer (1995). Certains auteurs supposent alors que les
enfants SMA compensent le manque d’exploration de leur environnement physique par une
exploration de leur environnement auditif et visuel (Sieratzki & Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et
al., 2002 ; Riviére, 2007 ; Riviere et al., 2009)

Ainsi, les hypothéses apportées par les auteurs semblent apporter une explication sur la
préservation des compétences observées chez les enfants SMA-II et I1l, malgré I’atteinte

motrice précoce.

Néanmoins, rappelons que les résultats obtenus chez les enfants SMA-I semblent
appuyer les théories des systemes dynamiques, selon lesquelles 1’atteinte motrice précoce aurait
un impact sur le développement cognitif des enfants SMA (Corbetta, 2000). Afin de tenter
d’apporter une explication cohérente a 1’ensemble de ces résultats, il semblerait que I’apport
d’un élément supplémentaire dans le débat, a savoir les acquisitions motrices, soit nécessaire a

la compréhension du développement cognitif des enfants SMA-I et des enfants SMA-I11 et 111.

Rappelons que la SMA-I se caractérise par de faibles acquisitions motrices, ne
permettant pas a I’enfant de se tenir assis et de tenir sa téte de maniére autonome. Des lors, les
possibilités d’exploration seront considérablement restreintes, expliquant ainsi les compétences
cognitives rapportées selon les théories des systemes dynamiques (Butler et al., 1983; Tefft et
al., 1999; Corbetta, 2000). Chez les enfants SMA-I11, bien qu’il y ait une atteinte motrice précoce
(entre 6 et 18 mois), la station assise peut néanmoins étre acquise. Cette capacité motrice permet
ainsi a ces enfants d’étendre leur champ exploratoire visuel et auditif. Chez les enfants SMA-
I11, ’atteinte motrice plus tardive (entre 18 mois et 10 ans) ne compromet pas 1’acquisition de
la station assise et de la marche. Ils peuvent des lors bénéficier de stimulations sensori-motrices

suffisamment riches, ce qui favorise le développement d’un profil cognitif normal.,

Les acquisitions motrices, qui permettent d’étendre les champs exploratoires visuel et
auditif (voire physique) de ces enfants, semblent donc étre des éléments clés pour la mise en
place de stratégies compensatoires évoquées par les théories perceptuelles. L’ensemble de ces

hypotheses explicatives semblent donc apporter une certaine cohérence entre les théories
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initiales des systemes dynamiques et les différents profils cognitifs observés chez les enfants
SMA-I, Il et 1.

Ce constat parait cohérent avec la classification de la SMA établie par Finkel et ses
collaborateurs (2015). En effet, cette classification a défini des types spécifiques de SMA, afin
de répondre a la réalité clinique de cette pathologie selon laquelle de grandes différences sont
observées d’un patient & un autre. Ainsi, I’age d’apparition des symptomes, 1’espérance de vie,
ainsi que les acquisitions motrices maximales varient d’un type a ’autre. Le développement

cognitif constituerait donc un nouveau point de différenciation entre les types identifiés.

Dés lors, il semblerait qu’on ne puisse pas definir un profil cognitif unique et commun
a I’ensemble des enfants SMA, mais qu’il faille plutét déterminer des profils cognitifs

specifiques a chaque type.

Afin de répondre a cet objectif, il apparait nécessaire d’enrichir les données existantes
dans la littérature. Dans un premier temps, le manque de données concernant les enfants SMA-
| ne nous permet pas, a I’heure actuelle, de poser des conclusions claires sur leur profil cognitif.
L’apport de nouvelles données pourrait permettre d’une part, une source d’information
importante pour connaitre le profil cognitif des enfants SMA-I, et d’autre part, de mieux
comprendre les stratégies développementales mises en ceuvre. La compréhension de ces
stratégies permettrait de vérifier ’adéquation des theories perceptuelles proposées pour les
enfants SMA-II et 11I.

Dans un deuxieme temps, 1’absence de donnée concernant le profil cognitif des enfants
SMA traités avec le Nusinersen, ne nous permet pas de tirer des conclusions quant a la realité
clinique actuelle. L’introduction du traitement semble remettre en cause une grande partie des
pronostics d’évolution établis jusqu’alors, notamment chez les patients SMA-I et II.
L’enrichissement de ces données pourrait remettre en cause les résultats obtenus jusqu’alors,

ainsi que les différences entre les types de SMA.

Dans un dernier temps, rappelons que la littérature scientifique a établi un lien entre la
locomotion autonome et certaines fonctions cognitives spécifiqgues comme la cognition spatiale,
le langage et la cognition sociale (Butler et al., 1983 ; Tefft et al., 1999). Bien que les études
menées sur la cognition spatiale et le langage aient mis en évidence que la locomotion autonome
ne semble pas déterminante dans leur développement, il semblerait qu’il n’existe, & ce jour,
aucune donnée dans la littérature concernant les compétences sociales des enfants SMA. De

nombreuses observations cliniques sont cependant rapportées par 1’entourage et les
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professionnels de la santé, pouvant susciter un intérét dans 1’enrichissement du profil cognitif

de ces patients et dans la compréhension de leur fonctionnement.

Pour conclure, nous pouvons constater qu’il manque des données scientifiques qui
permettraient d’enrichir le profil cognitif spécifique de chaque type de SMA et d’améliorer la

compréhension des stratégies compensatoires en jeu dans leur développement.

2. Mangue de données scientifiques

Le manque de données scientifiques s’illustre dans la revue systématique de la littérature
menee par Polido et ses collaborateurs (2019), portant sur le profil cognitif des enfants SMA.
Ce manque de données ne nous permet pas d’établir le profil cognitif des enfants SMA, et

affaiblit la puissance des conclusions tirées a I’issue des études existantes.

Notons que les criteres de sélection des articles répertoriés dans cette synthese de la
littérature sont similaires a ceux utilisés dans notre travail (bases de données, descripteurs,
période de publication), & I’exception de la langue de publication des articles. Dans la revue
systématique de Polido et ses collaborateurs (2019), les articles devaient étre écrits en anglais
ou en espagnol pour étre retenus. Notre revue critique n’a pas imposé de sélection basée sur la

langue, nous permettant ainsi d’intégrer davantage d’études (ex. écrites en frangais).

La revue systématique de la littérature représente le niveau de preuve le plus élevé dans
la hiérarchisation traditionnelle EBP (Durieux et al., 2017). Des lors, la cohérence de nos
criteres de recherche avec ceux de Polido et ses collaborateurs (2017) semble renforcer le poids

méthodologique de notre revue critique de la littérature, et les conclusions tirees.

A T’issue de leur recherche, les auteurs ont uniquement sélectionné neuf études, malgre
la période de publication utilisée allant de 1980 a 2019. Cette large période peut constituer une
faiblesse méthodologique étant donné que les moyens thérapeutiques et les moyens

d’investigation ont beaucoup évolué depuis 1980.

En termes de progres des moyens d’investigation, des outils adaptés aux enfants ayant
une atteinte motrice sévére sont disponibles a 1’heure actuelle, comme le systeme de tracking
visuel Tobii PCEye (2013), utilisé dans certaines études évaluant les enfants SMA-I (Yafiez et
al., 2013 ; Polido et al., 2017). Ainsi, les premiers articles publiés, n’utilisant pas ce type

d’outils, ne semblent pas représentatifs de la réalité clinique actuelle.

La large periode de publication appliquée semble cependant indispensable dans ce type

de recherches visant a établir une synthése de 1’ensemble des données existantes. De plus,
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compte tenu du peu d’études existantes sur le profil cognitif des enfants SMA, 1’application
d’une période de publication restreinte ne nous permettrait pas d’établir une synthese compléte.
La sélection de neuf articles par Polido et ses collaborateurs (2017) malgré la large période

appliquée, fait directement écho a ce constat.

Dans un premier temps, le manque d’études concernant le profil cognitif des enfants
SMA peut s’expliquer par le fait que les besoins n’étaient pas les mémes avant 2017, que ceux
rapportés a I’heure actuelle. Comme nous avons pu 1’expliquer dans ce travail, I’introduction
du Nusinersen en 2017 est venue modifier la réalité clinique des enfants SMA (Gidaro &
Servais, 2018). En effet, les premiers résultats des essais cliniques menés montrent notamment
que les enfants SMA-I auraient une espérance de vie plus longue et pourraient acquérir de
nouvelles compétences motrices comme la station assise et debout (Moultrie et al., 2016 ; HAS,
2018 ; Gidaro & Servais,, 2018). Ce traitement semble donc offrir a ces enfants davantage de
possibilités de développement, et aux professionnels de la santé davantage de possibilités de

prise en charge.

Dans ce contexte, il semble nécessaire d’enrichir les connaissances concernant le profil
cognitif de ces enfants, afin de pouvoir établir des pistes de prise en charge adaptées
(Courchesne et al., 2016). Ainsi, le manque d’études concernant le profil cognitif des SMA
depuis les années 1980 peut s’expliquer par le fait que le besoin de connaissances du profil
cognitif de ces patients semble intimement lié a la mise en place récente de dispositifs

thérapeutiques pour cette pathologie.

Ce premier biais évoqué par les auteurs fait écho a la deuxiéme explication que nous
pouvons apporter concernant le manque d’études concernant le profil cognitif des enfants SMA,
a savoir la présence de nombreux biais méthodologiques dans les études existantes (Polido et
al., 2019). Il semblerait que les principales études concernées par ces biais soient celles réalisées
chez les enfants SMA-I. Les principaux biais relevés par les auteurs portent sur la sélection des
participants (sujets représentatifs de la SMA-I), et sur les tests utilisés pour évaluer les
compétences cognitives des enfants SMA (biais de mesure des résultats) (Polido et al., 2019).
Nous pouvons constater que ces biais semblent directement liés a deux caractéristiques
principales de la SMA-I & savoir I’atteinte motrice sévére et I’espérance de vie inférieure a deux

ans.

En effet, I’atteinte motrice séveére exige I’utilisation d’outils d’évaluation adaptés afin

de pouvoir tirer des conclusions valides (Polido et al., 2017). Prenons I’exemple de 1’étude
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meneée par Riviére et ses collaborateurs (2003), citée par Polido et ses collaborateurs (2019),
mettant en évidence de meilleures capacités d’inhibition chez les enfants SMA que chez les
enfants contréles. 1l semblerait néanmoins que le test de mémoire spatiale utilisé dans cette
étude fasse intervenir la motricité, et que les erreurs relevées chez les enfants contrdles soient
principalement motrices. Ainsi, I’atteinte motrice chez les enfants SMA testés ne semble pas

permettre aux auteurs de tirer des conclusions quant a leurs capacites d’inhibition.

Afin de pallier le mangue d’outils standardisés et adaptés a 1’atteinte motrice, le systéme
de tracking visuel Tobii PCEye (2013) a été utilisé par certains auteurs chez les enfants SMA-
| (Yafiez et al., 2013 ; Polido et al., 2017). Leurs conclusions sont cependant remises en cause
par les limites propres a I’outil. En effet, il aurait été pertinent de réaliser une évaluation
ophtalmologique chez les participants ainsi qu’une phase d’habituation a cet outil (Polido et al.,
2019). L’absence de ces deux eléments nous empéche de faire la distinction entre un trouble
cognitif et un trouble ophtalmique. Cet outil ne semble donc pas encore répondre pleinement

aux besoins de la recherche scientifique concernant 1’évaluation des enfants ayant une SMA-I.

Le biais identifié concernant la sélection des participants peut se justifier par la courte
espérance de vie des enfants SMA-I. En effet, ce constat semble s’illustrer dans 1I’étude de
Chung et ses collaborateurs (2004), pour laquelle des sujets SMA-I, 11 et 111 &gés de 1 a 40 ans
ont eté recrutés. Durant la période de leur étude, seize des vingt-deux sujets SMA-I recrutés
sont décédés, contre quatre sur vingt-cing chez les sujets SMA-I1I et aucun chez les sujets SMA-
II.

Ces données semblent donc montrer qu’il est difficile de mener des études chez les sujets
SMA-I compte tenu de leur courte espérance de vie (inférieure a deux ans) et de la sévérité de
I’atteinte motrice. Ces explications font également sens avec le constat que nous avons pu faire

concernant la réalisation plus importante d’études portant sur les types Il et I11.

Le manque de données concernant le profil cognitif des enfants SMA rend 1’élaboration
du profil cognitif difficile et démontre que les connaissances actuelles sont limitées. Ces
informations semblent appuyer la pertinence de notre question de recherche et la nécessité de

multiplier les études s’intéressant au profil cognitif de ces enfants.

Néanmoins, 1’existence de biais différents selon les types de SMA semble montrer une
nouvelle fois que 1’élaboration d’un profil cognitif unique est difficile chez les enfants SMA.
Ce constat sous-entend que des études spécifiques a chaque type devront étre réalisées afin

d’obtenir des conclusions valides venant enrichir le profil cognitif de ces enfants.
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3. Amélioration du diagnostic et dépistage néonatal

La méthodologie appliquée dans les études cognitives menées chez les enfants SMA-I
pourrait étre facilitée par les progres des dispositifs thérapeutiques. Dans un premier temps,
I’amélioration des techniques de diagnostic vient répondre directement au biais identifié par
Polido et ses collaborateurs (2019), concernant 1’absence de confirmation de diagnostic
génétique chez les SMA évalués. Il semblerait donc que ce biais remette en cause les
conclusions tirées a 1’issue des études concernées, pour lesquelles un doute existe quant a la
présence d’une SMA chez les sujets évalués. Les progrés des techniques génétiques de
diagnostic amélioreraient donc la puissance des conclusions obtenues a 1’issue des études

portant sur le profil cognitif des enfants SMA.

L’amélioration des techniques de diagnostic passe également par la mise en place du
dépistage néonatal de la SMA. Ce dépistage permettrait d’identifier dés la naissance les enfants
SMA-I, permettant d’une part, une prise en charge précoce, et d’autre part, de pallier le biais
identifié lié a I’espérance de vie tres courte. Les études pourraient alors recruter des sujets SMA-

| plus jeunes, limitant ainsi le risque de déces durant la période d’investigation.

Pour que ce dépistage néonatal devienne systématique, il doit néanmoins répondre a des
criteres bien spécifiques. Le dépistage est pertinent uniquement si (Boemer et al., 2019 ;
Demanez, 2019) :

e La passation du test est simple, rapide et efficace : le dépistage de la SMA est réalisé
gréce a I’échantillon de sang prélevé a la naissance pour les diverses analyses effectuées
(Boemer et al., 2019).

e La prévalence de la pathologie est significative : la prévalence de la SMA équivaut a 1
naissance sur 6 000 a 11 000 naissances (Ball et al., 2019), et représente donc un nombre

suffisamment conséquent pour étre éligible au dépistage systématique.

e L’impact sur le développement provoque une limitation fonctionnelle pour le patient :

la SMA se caractérise par une atteinte motrice plus ou moins sévére selon les types.

e Des solutions thérapeutiques existent : le traitement Nusinersen de la SMA a été
autorisé depuis 2017 (Boemer et al., 2019 ; Gidaro & Servais, 2018).

Si les conclusions tirées dans les études futures confirment 1’existence d’une limitation

fonctionnelle importante au niveau cognitif chez les enfants SMA-I, ces données pourraient
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constituer un argument supplémentaire en faveur du dépistage néonatal systématique. La

multiplication des études évaluant le profil cognitif des SMA-I semble donc nécessaires.

De plus, I’obtention de plus amples informations quant au Nusinersen pourrait apporter
d’une part, un argument supplémentaire pour la mise en place de ce dispositif de dépistage, et
d’autre part, de précieuses informations concernant les effets de ce traitement sur le
développement cognitif des enfants SMA. Actuellement, aucune étude ne porte sur le profil
cognitif des enfants SMA traités, malgré 1’importance de ces données pour établir le profil
cognitif de ces enfants, et pour proposer des pistes adaptées de prise en charge (Courchesne et
al., 2016).

Ainsi, les dispositifs diagnostic semblent représenter une piste d’amélioration de la
validité et de la puissance des conclusions obtenues par les études. lls semblent également
représenter des éléments clés a prendre en compte dans les études futures visant a établir le

profil cognitif des enfants SMA.

4. Traitement de la SMA

Il conviendra alors de s’intéresser davantage a 1’importance du traitement Nusinersen
dans I’¢laboration du profil cognitif des enfants SMA. Ce traitement a été introduit depuis 2017
dans la prise en charge des patients SMA, répondant ainsi aux besoins médicaux de cette
maladie léthale. Les résultats issus des premiers essais cliniques démontrent que les enfants
SMA-I et Il traités ont une espérance de vie plus longue, ainsi que de meilleures acquisitions
motrices (station assise, debout) (HAS, 2018 ; Gidaro & Servais, 2018). Cette nouvelle forme
de traitement représente une nouvelle approche de prise en charge de cette pathologie, différente
de celle qui était appliquée avant 2017. En effet, la prise en charge avant I’arrivée du traitement
se concentrait uniquement sur les symptémes. Le traitement actuel permet de ralentir, voire
d’arréter la progression de cette pathologie, et ainsi de diminuer la sévérité de 1’atteinte motrice
(Gidaro & Servais, 2018).

Selon les théories perceptuelles évoquées dans le débat portant sur I’impact de I’atteinte
motrice sur le développement cognitif, les acquisitions motrices des SMA-I traités pourraient
permettre 1’extension de leur champ exploratoire et I’amélioration des acquisitions cognitives
(Sieratzki & Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002 ; Riviere et al., 2009). Ces modifications
de la trajectoire développementale des enfants SMA-I viendraient estomper les différences

entre les types de SMA concernant la sévérité de 1’atteinte motrice.
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De plus, la mise en place du dépistage néonatal systématique est soutenue par les études
en cours de rédaction, rapportant que les effets du Nusinersen seraient plus efficaces avant
I’apparition des premiers symptomes chez les enfants SMA-I1 et Il (Gidaro & Servais, 2018). Si
ces données se verifient dans les études a venir, le moment d’apparition des symptémes pourrait
ne plus constituer un critére déterminant dans la définition des types de SMA. En effet, ces
résultats montrent que les enfants traités avant 1’apparition des symptdmes acquiérent
davantage de compétences motrices. Les symptdmes apparents de ces types de SMA ne
semblent donc plus observés tels qu’ils sont rapportés dans la classification de Finkel et ses
collaborateurs (2015). Ainsi, les criteres de distinction utilisés dans la classification actuelle

pourraient ne plus étre des reperes clairs pour differencier les différents types de SMA.

La remise en cause des criteres de distinction des types de SMA (! ’espérance de vie, les
acquisitions motrices, le moment d apparition des symptdmes) par les effets rapportés a la suite
du traitement, semble remettre en question la représentativité de la classification de Finkel et
ses collaborateurs (2015). On peut alors s’interroger sur la pertinence de 1’élaboration d’un
profil cognitif spécifique selon le type de SMA, comme nous avons pu le recommander plus
tot.

La récence du traitement ne semble pas permettre a la littérature scientifique d’avoir
suffisamment de recul quant aux effets cognitifs chez les enfants SMA. En effet, les données
se multiplient concernant les effets médicaux et moteurs, mais aucune étude concernant
I’impact sur le développement cognitif de ces enfants ne semble avoir été menée a ce jour. La
réalisation de ce type d’études constituerait une source d’informations intéressante afin d’établir

le profil cognitif des enfants SMA en tenant compte de la réalité clinique actuelle.

Face a cette absence d’étude, nous pouvons proposer des hypothéses quant aux effets

sur le profil cognitif de ces enfants et aux futures possibilités d’investigations.

Dans un premier temps, le traitement semble répondre a la problématique des biais
méthodologiques fréquemment rapportés dans les études menées chez les SMA-I. Rappelons
que le biais de sélection des participants et le biais de mesure (Polido et al., 2019) semblent
expliqués par I’espérance de vie et I’atteinte motrice sévere jusqu’alors rapportées chez les
enfants SMA-I. Les effets rapportés a I’issue de la mise en place du dépistage néonatal
systématique et du traitement permettraient de faciliter la réalisation des études chez les enfants

SMA-I et donc 1’¢laboration du profil cognitif de ces enfants.
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Dans un deuxieme temps, il est possible d’envisager que le traitement puisse avoir des
effets secondaires sur le développement cognitif de ces enfants. Etant donné le peu de
connaissances des processus en jeu dans le développement cognitif des enfants SMA, nous
pouvons supposer que le traitement pourrait interférer avec I’acquisition de certaines fonctions

cognitives spécifiqgues comme 1’attention ou la mémoire.

Dans un dernier temps, il semblerait, selon les théories perceptuelles (Sieratzki & Woll,
2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002 ; Riviéere et al., 2009), que les acquisitions motrices réalisees
grace au traitement puissent améliorer le développement cognitif des enfants SMA-I. En effet,
celles-ci permettraient a ces enfants d’étendre leur champ exploratoire visuel et auditif, dans le
cas ou une atteinte motrice moindre limiterait néanmoins leur exploration physique.
L’amélioration de leurs compétences cognitives pourrait s’expliquer par la mise en place de ces
stratégies de compensation, comme rapporté par les auteurs chez les enfants SMA-II et 1lI
(Sieratzki & Woll, 2002 ; Viode-Bénony et al., 2002 ; Riviére et al., 2009).

5. Développement langagier

Les données de la littérature rapportent que le langage est le domaine cognitif préservé
chez I’ensemble des types de SMA (Sieratzki & Woll., 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002 ; Ball
et al., 2019). Ces résultats participent a la remise en cause de I’implication de la locomotion
autonome dans le développement de ce domaine cognitif, établie par certains auteurs (Butler et
al., 1983 ; Tefft et al., 1999).

Afin de comprendre la préservation du développement langagier chez les enfants SMA
malgré la limitation précoce de la locomotion autonome, les auteurs basent une nouvelle fois
leurs hypotheses explicatives sur les théories perceptuelles (Mandler, 1992 ; Lécuyer, 1995).
Ainsi, ces hypotheses supposent que les enfants SMA compensent la limitation de 1’exploration
de leur environnement physique par I’exploration de leur environnement auditif (Sieratzki &
Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002). L’environnement auditif correspond au langage ainsi
qu’a I’ensemble des sons entendus au quotidien. Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002)
mettent en évidence un surinvestissement auditif chez ces enfants, qui témoignerait de cette
exploration compensatoire. En ce sens, les auteurs proposent donc que le langage serait le
domaine cognitif clé dans la compensation de la locomotion autonome chez les enfants SMA.

Plus tét dans cette discussion, nous avons évoqué que les acquisitions motrices seraient
déterminantes dans la mise en place des stratégies de compensation expliquées par les theories

perceptuelles. En effet, ’acquisition de la station assise et débout permettraient aux enfants
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d’étendre leur champ d’exploration visuel et auditif. Néanmoins, il semblerait que ces
acquisitions motrices ne soient pas nécessaires dans la compensation mise en place chez les
enfants SMA pour développer leur langage, au vu de la préservation observée chez les enfants
SMA-I.

Il semblerait que le développement du langage oral soit davantage dépendant des
capacités auditives, ne nécessitant pas I’acquisition de compétences motrices comme la station
assise. En effet, la comparaison des données langagieres existantes chez les enfants ayant une
déficience visuelle et chez les enfants ayant une déficience auditive semble venir appuyer cette
hypothese. En ce sens, la trajectoire développementale langagiere ne semble pas impactée chez
les enfants ayant une atteinte visuelle (Comblain, 2019). En revanche, I’acquisition spontanée
du langage oral ne semble pas possible chez les enfants ayant une atteinte auditive de plus de
90 dB (Comblain, 2019 ; Demanez, 2019).

Cette hypothese suppose donc que le développement du langage oral fait avant tout
appel aux capacités auditives de 1’enfant, a la différence d’autres fonctions cognitives pouvant
se développer grace a I’exploration visuelle de I’environnement. Ces derniéres semblent alors

nécessiter 1’acquisition de la station assise (ex. la cognition spatiale) (Riviére, 2009).

Il conviendra également d’ajouter que des troubles des sons de la parole peuvent exister
et renvoient a des difficultés de production langagiére d’ordre musculaire et articulatoire (ex.
dysarthrie) (Site ASHA).

Les résultats langagiers obtenus dans les études menées chez les SMA semblent alors

cohérents avec les données développementales existantes dans la littérature.

Dans un premier temps, les études rapportent que les enfants SMA-I auraient de bonnes
compétences langagieres en compréhension, mais une production altérée par une dysarthrie
évoluant fréeqguemment vers une anarthrie (Ball et al.,, 2019). Ainsi, I’atteinte motrice
caractéristique de la SMA-I semble venir impacter la production langagiere de ces enfants.
Néanmoins, ils semblent capables d’explorer I’environnement auditif de maniére efficace, leur
permettant ainsi de développer de bonnes capacités de compréhension. Les conclusions quant
au profil langagier des enfants SMA-I proviennent cependant d’une étude unique, basée sur un
questionnaire rapportant des observations qualitatives. La puissance de ces conclusions ne
semble pas suffisante pour affirmer que I’ensemble des SMA-I possedent ces capacités

langagieres.
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Dans un second temps, les études menées chez les enfants SMA-II et 111 rapportent que
le profil langagier de ces enfants se place dans les normes. Ces résultats semblent cohérents,
étant donné que ces enfants présentent des atteintes motrices moins sévéres, touchant
principalement les membres inférieurs (Finkel et al., 2015). De nombreux auteurs ont
néanmoins rapporté que le domaine lexical et sémantique ainsi que 1’acquisition de regles
morphosyntaxiques se développeraient de maniére plus précoce (Sieratzki & Woll, 2002 ;
Viodé-Bénony et al., 2002 ; Riviére et al., 2009). Ces résultats semblent s’expliquer par les
théories perceptuelles évoquant un surinvestissement auditif chez les enfants SMA, leur
permettant ainsi d’investiguer davantage leur environnement langagier quotidien (Viodé-
Bénony et al., 2002). Bien que 1’acquisition de la station assise et débout ne soient pas des
capacités déterminantes au bon développement langagier, notons cependant qu’elles semblent
offrir aux enfants SMA-II et Il davantage d’occasions de développer des stratégies
compensatoires plus élaborées. C’est ce que semblent démontrer les productions plus précoces
des termes « devant » et « derriére » (Riviére et al., 2009) ou encore 1’utilisation plus fréquente
de démonstratifs (Viodé-Bénony et al., 2002). Les auteurs apportent alors deux

hypothéses complémentaires :

e Les enfants SMA-II et 11l auraient recours a un « pointage psychique » afin de
créer des situations d’attention conjointe avec la mére (Viodé-Benony et al.,
2002).

e Les différences qualitatives observées dans le langage des enfants SMA leur
permettraient d’agir sur leur environnement et de maintenir le lien avec autrui
(Viodé-Bénony et al., 2002).

Ces hypotheses semblent cohérentes avec I’ensemble des informations rapportées de la
littérature, ainsi qu’avec les hypotheses que nous avons pu émettre pour etablir le profil cognitif
des enfants SMA.

Ainsi, I’étude du profil langagier des enfants SMA met en évidence que ce domaine
cognitif est relativement préservé chez tous les types de SMA, et ce, grace a une exploration
auditive de I’environnement. Des différences inter-types existent néanmoins en raison des
atteintes motrices propres a chaque type de SMA. Les données issues de ces études viennent
enrichir les connaissances sur le profil cognitif de ces enfants ainsi que sur la compréhension
des stratégies de compensation mises en place. Le langage semble donc avoir un réle central

dans le développement cognitif des enfants SMA.
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Davantage de données concernant les enfants SMA-I seraient nécessaires pour vérifier
les conclusions tirées jusqu’ici concernant la préservation de la compréhension et 1’atteinte de

la production langagiére.

De plus, les informations concernant la production langagiére limitée chez ces enfants
posent la question du respect de leur droit d’acces a la communication (McLeod, 2018). Selon
ce droit a la communication, toute personne doit pouvoir exprimer ses besoins,
indépendamment de son age ou de la présence d’un handicap (McLeod, 2018). L’expression
des besoins semble d’autant plus importante dans le contexte de la SMA-I, ou I’atteinte motrice
précoce et sévére fait naitre chez I’enfant de nombreux besoins et une dépendance accrue a son
entourage (Chung et al., 2004 ; Finkel et al., 2015). Peu d’informations semblent exister sur la
prise en charge logopédique de ces enfants et sur les moyens de communication alternative et
augmentative (CAA) mis en place. Ball et ses collaborateurs (2019) rapportent neanmoins la

volonté exprimée par I’entourage pour la mise en place de tels moyens de CAA.

L’introduction du traitement Nusinersen dans la réalité clinique de cette pathologie
pourrait avoir un impact sur la production langagiére des enfants SMA-I. Au vu de
I’amélioration des capacités motrices des enfants SMA-I et Il rapportée a la suite des essais
cliniques, on peut supposer qu’une diminution de I’atteinte motrice des organes phonateurs
pourrait étre observée. Dans 1’hypothése ou I’atteinte motrice qui impacte la production
langagiére ne serait pas réduite, les effets rapportés quant a la survie des enfants SMA-1 au-dela
de I’age de 2 ans pourraient permettre aux logopédes d’intervenir davantage dans la prise en

charge pluridisciplinaire de ces enfants et de mettre en place des outils de CAA.

6. Pertinence de I’étude des fonctions cognitives liées a la locomotion
autonome pour établir le profil cognitif des enfants SMA

La cognition spatiale est un deuxiéme domaine spécifique de la cognition ayant été mis
en lien avec la locomotion autonome dans la littérature scientifique (Butler et al., 1983 ; Tefft
et al., 1999). Ce domaine cognitif semble avoir été étudié afin de comprendre 1’impact de la

limitation autonome et d’établir le profil cognitif de ces enfants.

Les resultats de ces études présentent uniquement les compétences des enfants SMA-11
et I1l. Ces enfants développent des compétences spatiales dans les normes des enfants tout-
venant du méme age (Riviere & Lécuyer, 2002) malgré la limitation précoce de la locomotion
motrice chez les enfants SMA-II. Ces résultats sont confirmés par ces auteurs en 2007, et une

précocité dans le développement des termes spatiaux « devant » et « derriére » est mise en
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évidence par Riviere et ses collaborateurs en 2009. Cette précocité est expliquée par les auteurs
grace aux théories perceptuelles, selon lesquelles les enfants SMA-II et 111 exploreraient leur

environnement de maniére visuelle.

Ces résultats semblent une nouvelle fois venir nuancer les théories des systémes
dynamiques en appuyant I’explication apportée par les théories perceptuelles (Mandler, 1992 ;
Lécuyer, 1995). Grace aux études portant sur la cognition sociale, les stratégies employées par
les enfants SMA-II et 111 afin de pallier le mangue d’exploration liée a I’atteinte motrice sont

davantage renseignées.

I semblerait que la cognition spatiale et le langage soient des fonctions privilégiées dans
la démarche des études visant a comprendre I’impact existant entre la limitation de la
locomotion autonome et le développement possible de telles compétences cognitives chez ces
enfants. Mais la cognition spatiale et le langage sont-elles les seules fonctions cognitives a

investiguer afin d’établir le profil cognitif des enfants SMA ?

Dans un premier temps, il semblerait que 1’étude de ces fonctions cognitives soit
pertinente puisque le point de départ des recherches se base sur les théories des systemes
dynamiques, établissant le lien entre une atteinte motrice précoce et le développement cognitif.
Ces théories établies chez les enfants tout-venant sont connues et vérifiées par de nombreux
phénomeénes développementaux, comme le phénomene de I’explosion lexicale par exemple
(Corbetta, 2000 ; Maillart, 2016). En ce sens, I’investigation des fonctions cognitives
directement liées au développement moteur semble étre une stratégie de recherche pertinente
afin de comprendre le développement cognitif plus général de ces patients. La compréhension
de ces stratégies peut ainsi permettre aux auteurs d’établir des hypothéses solides concernant le
développement d’autres fonctions constituant le profil cognitif de ces enfants. En ce sens, cette

stratégie de recherche semble pertinente pour établir le profil cognitif des enfants SMA.

Dans un second temps, il semblerait néanmoins intéressant de diversifier les domaines
cognitifs investigués dans les études afin d’apporter davantage d’informations valides pour
établir le profil cognitif des enfants SMA. Ainsi, bien que la réplication d’études soit
intéressante afin de valider les conclusions précédemment apportées, la diversification par le
biais de nouvelles études serait également une démarche a développer. En ce sens, les autres
fonctions cognitives telles que les fonctions exécutives, la mémoire ou 1’attention apporteraient
des informations précieuses, et permettraient d’établir un profil cognitif plus complet pour les
enfants SMA.
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Pour cléturer cette discussion, il parait important d’évoquer que plusieurs fonctions
cognitives ont été identifiees comme étant liées a la locomotion autonome. Parmi celles-ci, nous
avons pu rapporter les résultats obtenus pour le langage et la cognition spatiale, majoritairement
investiguées dans la littérature (Butler et al., 1983 ; Tefft et al., 1999). La pertinence de
I’évaluation de ces fonctions cognitives spéecifiques a été largement développée dans cette
discussion. Néanmoins, un lien entre la locomotion autonome et la cognition sociale a
également été établi dans la littérature, mais ne semble pas avoir été investigué dans la littérature
visant a établir le profil cognitif des enfants SMA (Butler et al., 1983 ; Tefft et al., 1999).

L’investigation de ce domaine cognitif spécifique permettrait dans un premier temps de
vérifier les nombreuses observations cliniques rapportant « un regard percgant, intelligent »

(Servais, 2018) qui semble capable d’interpeller son interlocuteur.

La cognition sociale est une fonction particulierement difficile a définir et a déterminer
tant son réle est omniprésent dans notre fonctionnement et motive la plupart des actions que
nous réalisons au quotidien (Bertoux, 2016). Ainsi, dans un second temps, 1’investigation de ce
domaine cognitif permettrait de compléter le profil cognitif établi, et apporterait des données
supplémentaires tant pour la compréhension des stratégies de compensation utilisées que pour

la compréhension du fonctionnement quotidien de ces enfants.

Le Modele intégratif des compétences sociales de Yeates et ses collaborateurs (2007)
(Cité par Nader-Grosbois, 2011) semble proposer 1’idée selon laquelle les facteurs génétiques
impacteraient le développement neurologique, qui impacterait a son tour le développement
cognitif et donc le comportement de I’individu. D’aprés les données présentées dans la
littérature, la SMA ne semble pas étre une pathologie génétique ayant un impact sur les
structures cérébrales des patients (Whelan, 1987 ; Von Gontard et al., 2002 ; Polido et al.,

2017). En ce sens, les compétences sociales des enfants SMA seraient donc préserveées.

Certains auteurs ont également établi un lien entre les troubles de la cognition sociale et
I’existence d’un handicap fonctionnel important entrainant un isolement, des situations de
chdmage et une atteinte de la qualité de vie (Brine et al., 2007 ; Bertoux, 2016). La SMA
pouvant étre considérée comme un handicap fonctionnel important, avec 1’atteinte motrice
sévere et précoce, des études évaluant les compétences sociales de ces enfants pourraient étre
pertinentes afin d’élaborer des pistes de prise en charge répondant aux besoins identifiés. Les

premiéres données existantes dans la littérature concernant la qualité de vie (Oliveira et Araujo,

45



2010) et la réussite socio-professionnelle a long terme des patients SMA-I1I et 111 (Bertoux,

2016), ne semblent cependant pas évoquer 1’apparition de tels troubles.

Ainsi, bien que les données associées aux compétences sociales et les observations
cliniques rapportées ne semblent pas évoquer de trouble de la cognition sociale, des études

specifiques pourraient étre pertinentes afin de venir confirmer ces informations.

De plus, le modéle présenté par Yeates et ses collaborateurs (2007) (Cité par Nader-
Grosbois, 2011) établit le lien entre les compétences sociales et les fonctions exécutives. Ce
lien correspondrait au principe de la « Théorie de 1’esprit », considéré comme une fonction
centrale de la cognition sociale (Premack et Woodruff, 1978 ; Nader-Grosbois, 2011 ; Allain et
al., 2016 ; Bertoux, 2016). La Théorie de 1’esprit renvoie « aux capacités métacognitives dont
la mise en ceuvre faciliterait 1’interaction sociale » (Allain et al., 2016). Ces aptitudes seraient
rendues possibles grace a I’existence d’un « systeme d’inférences conduisant a 1’attribution
d’états mentaux, tels que les pensées, intentions, croyances ou sentiments » (Allain etal., 2016).
Des données complémentaires viennent également préciser que le langage et la mémoire
seraient des compétences cognitives associées a la cognition sociale (Benson et Sabbagh, 2017 ;
Bertoux, 2016).

Ces informations, ainsi que celles rapportées par les observations cliniques, semblent
appuyer I’importance de mener des études concernant les compétences sociales de ces enfants.
De cette facon, les résultats obtenus apporteraient des connaissances supplémentaires sur les
stratégies de compensation utilisées, ainsi que sur les compétences cognitives peu étudiées
jusqu’alors comme la mémoire et les fonctions exécutives. Ces données participeraient donc a

établir le profil cognitif chez les enfants SMA.
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PERSPECTIVES FUTURES

Les principales recommandations proposees afin d’approfondir les données existantes
concernant le profil cognitif des enfants SMA sont :
e Evaluer les compétences cognitives des enfants SMA traités, afin de rendre compte

de la réalité clinique et des besoins actuels.

e Investiguer davantage les compétences cognitives des enfants SMA-1 afin d’apporter
des conclusions valides quant a leur profil cognitif.

e Evaluer la cognition sociale, afin d’approfondir les observations cliniques rapportées

et de pouvoir émettre des hypothéses quant aux fonctions exécutives et a la mémoire.

e Diversifier I’évaluation de fonctions cognitives spécifiques telles que les fonctions

exécutives, la mémoire et I’attention, afin d’établir un profil cognitif complet.
e Systématiser le dépistage néonatal

Afin de synthétiser les recommandations évoquées a I’issue de ce travail, nous pouvons
proposer un exemple de méthodologie répondant a certains objectifs de recherche proposés.
Cette méthodologie a été établie dans la premiére phase de ce mémoire, avec 1’équipe
pluridisciplinaire du CRMN (Centre de Référence des Maladies Neuromusculaires) du CHR de
la Citadelle de Liege, et devait étre testée chez les enfants atteints de SMA 1l et |11 entre 5 et 12
ans. Elle a été validée par les comités éthiques de 1’Université de Liége ainsi que de la Citadelle
de Liege en février 2020 nous permettant alors de commencer les testing. Cependant, en raison
de la crise sanitaire actuelle, nous avons été contraints d’arréter les testing, et de transformer le
mémoire de recherche en revue critique de la littérature. Cette méthodologie s’est construite sur
base de plusieurs hypotheses établies grace aux données et résultats présentés dans la littérature
scientifique. Elle constitue donc une piste concréte que nous pouvant proposer pour faire suite

a notre travail.

La premiere hypothése suppose que les enfants SMA d’age scolaire possedent des
compétences cognitives équivalentes aux enfants tout-venant du méme age chronologique,
notamment concernant le QI et les compétences langagieres. Afin de tester cette hypothese,
nous avons sélectionné plusieurs épreuves :

e Evaluation du quotient intellectuel : WPPSI-1V (Wechsler, 2014) jusqu’a 7 ans et
7 mois et WISC-V (Wechsler, 2016) au-dela de 7 ans et 7 mois.

e Evaluation du raisonnement fluide : Matrices de Raven (1998).
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e Evaluation des compétences langagieres: la compréhension syntaxico-
sémantique évaluée avec I’E.co.s.se (Lecocq, 1996) ; le vocabulaire réceptif
évalué avec I’EVIP A (Dunn, 1993).

Une seconde hypothese a été formulée concernant cette fois la cognition sociale, et
supposant qu’il existe une différence qualitative au niveau des stratégies sociales utilisées par
les enfants SMA comparativement aux enfants tout-venant. La vérification de cette hypothése
supposerait que les fonctions exécutives des enfants SMA sont significativement différentes
des enfants tout-venant. Afin d’évaluer ces compétences et de vérifier nos hypothéses, nous

avons sélectionné plusieurs épreuves :
e Cognition sociale :

o Appariement d’expressions faciales et tache d’attribution émotionnelle
(Barisnikov et al., 2011)

o Children’s Communciation Checklist (Bishop, 1998) ;
o Inventaire de Théorie de I’Esprit (Hutchins et al., 2012) ;
o la compréhension d’histoires (Happé, 1994) ;
o laFrog story (Bernicot, grille de standardisation)
o I’EQ-SQ (Sonié et al., 2009)
e Fonctions exéecutives :
o Téche de jugement social (Barisnikov et al., 2011) ;
o Histoires a compléter de la K-ABC-I1 (Kaufman, 2008) ;
o Fluence lexicale, phonémique et alternée (Epreuves de 1’Ulg)
o « Day and Night » (Gerstadt et al., 1994).

Deux groupes d’enfants tout-venant devaient également étre recrutés puis appariés aux
enfants SMA-II et 111 sur base de 1’age chronologique et du raisonnement logique. Ce projet de
recherche devait étre mené a Liége ainsi qu’a Bruxelles, en collaboration avec les hépitaux
Saint Luc et Huderf. Cette collaboration assurait ainsi a ce projet de recherche une taille

d’échantillon satisfaisante afin de pouvoir tirer des conclusions sur les résultats observes.
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Ainsi cette méthodologie constitue une proposition concrete d’un projet de recherche
qui pourrait étre mene dans le but de répondre a certaines des recommandations formulées lors

de ce travail.

Notons cependant que des recommandations ont également été faites quant a
I’évaluation des patients SMA-1. En ce sens le projet d’investigation présenté devait étre mené
en parallélement a un projet complémentaire, mené par les équipes du CHR de la Citadelle de
Liege. Ce projet de recherche évalue le développement cognitif des enfants SMA ageés de 1 a
46 mois bénéficiant du traitement, a 1’aide de la Bayley Scales of Infant and Toddler
Development — Third Edition (Bayley, 2005).

Gréace a ces deux projets de recherche distincts, une large tranche d’age pourrait donc
étre évaluée afin d’enrichir les connaissances actuelles concernant le développement cognitif
des enfants SMA.

Nous pouvons néanmoins faire remarquer que les outils utilisés dans ces projets de
recherche ne semblent pas correspondre aux recommandations faites par les auteurs dans la
littérature (Polido et al., 2019) concernant I’utilisation d’un outil d’évaluation standardisé et
adapté a I’atteinte motrice de ces patients. Ce choix se justifie par le manque d’outils répondant
a ces objectifs & I’heure actuelle et I’'importance d’apporter de premiéres informations
concernant le développement cognitif de ces enfants au vu des évolutions thérapeutiques
actuelles. De plus, compte tenu des résultats encourageants concernant les acquisitions motrices
nouvelles des patients SMA-I, il est possible que 1’atteinte motrice ne soit donc plus une
restriction de taille a I’utilisation des épreuves proposées dans les études actuelles.
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CONCLUSION

L’ Amyotrophie spinale est une pathologie génétique rare qui se caractérise par une
atteinte motrice dont la sévérité varie selon les types identifiés. Bien que 1’aspect medical soit
bien renseigné a I’heure actuelle, il semblerait que les données concernant le profil cognitif de
ces patients soient pauvres. Compte tenu des progrés médicaux récemment observes et des
nouveaux enjeux qui en découlent, I’enrichissement des données cognitives semblent
primordial afin d’améliorer la compréhension de cette pathologie et les possibilités de prise en
charge. C’est dans cette démarche que s’inscrit la revue critique de la littérature réalisée, pour

laquelle nous avons formulé la question de recherche suivante :

Les données existantes dans la littérature scientifique démontrent-elles des compétences
cognitives significativement différentes (O) entre les enfants ayant une Amyotrophie spinale

liée au chromosome 5 (P) et les enfants tout-venant (C) ?

Les données existantes dans la littérature scientifique démontrent qu’il existe des
différences cognitives inter-types chez les enfants SMA venant s’ajouter aux différences
identifiées dans la classification de cette pathologie (Finkel et al., 2015). Des lors, il parait
difficile d’établir un profil cognitif unique pour I’ensemble des enfants ayant une Amyotrophie
spinale liee au chromosome 5. En effet, il n’existerait pas de différence significative entre les
compétences cognitives des enfants SMA-II et Il et celles des enfants tout-venant. En
revanche, des compétences cognitives inférieures a celles des enfants tout-venant semblent étre

rapportées par le peu d’études menées chez les enfants SMA-I.

Ainsi, la présence d’une atteinte motrice précoce, venant limiter la locomotion
autonome selon le type d’ Amyotrophie spinale, déclencherait la mise en ceuvre de stratégies de
compensation afin d’assurer un développement cognitif normal., En ce sens, la préservation du
versant réceptif du langage chez tous les types d’ Amyotrophie spinale place ce domaine cognitif
au centre des stratégies de compensation. Les différences inter-types rapportées au niveau du
versant expressif montrent d’une part que la production des enfants SMA-I semble impactée
par I’atteinte motrice, et d’autre part que certaines productions des enfants SMA-II et 111 sont

le signe d’un développement plus précoce pour certains domaines spécifiques du langage.

L’introduction trés récente du Nusinersen, traitement de I’ Amyotrophie spinale, semble
créer une nouvelle réalité clinique au sein de cette pathologie, tant pour les patients que pour la

pratique clinique et la recherche scientifique. Le ralentissement, voire 1’arrét de la progression

50



de cette pathologie chez les enfants atteints de SMA-I et 1, semble, grace au traitement, atténuer

I’atteinte motrice et ainsi prolonger leur espérance de vie.

Les nouveaux enjeux induits par ce progrés médical encouragent la multiplication des
études portant sur le profil cognitif de ces enfants. Ces données supplémentaires permettraient
de compléter le profil cognitif des enfants ayant une Amyotrophie spinale liée au chromosome
5, permettant ainsi d’améliorer la compréhension de cette pathologie et d’étendre les
possibilités de prise en charge, notamment pour les professions paramédicales comme la

Logopédie.

Ainsi, la combinaison des connaissances issues de plusieurs disciplines comme la
Médecine, la Neuropsychologie et la Logopédie ont participé a la réalisation de cet objectif.
Cette interaction illustre par la méme occasion, le déploiement d’une prise en charge
pluridisciplinaire complete autour de ces patients. La Logopédie apporte également des
informations clés dans la compréhension du profil cognitif de ces enfants, venant ainsi
compléter les connaissances obtenues grace a la Neuropsychologie et la Médecine. De plus, la
connaissance du profil cognitif en Logopédie semble nécessaire afin de proposer une prise en
charge individualisée au patient (Durieux et al.,, 2020). La réalisation de ce travail
d’investigation en tant que logopéde représente donc une expérience pluridisciplinaire
enrichissante, pour une pathologie peu enseignée jusqu’alors, pour laquelle la prise en charge

logopédique pourrait étre davantage recommandée a I’avenir.
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RESUME

L’ Amyotrophie Spinale (SMA) est une pathologie dégénérative liée au chromosome 5
qui se caractérise par une atteinte motrice précoce et sévere. L’aspect médical de cette
pathologie est bien connu a ce jour, et des dispositifs de dépistage et de traitement (Nusinersen)

ont récemment été introduits.

Les données scientifiques existantes concernant le profil cognitif des enfants SMA sont
encore pauvres, malgré les observations et interrogations cliniques rapportées par les
professionnels de la santé. Ce travail a pour objectif principal d’établir le profil cognitif des
enfants ayant une Amyotrophie spinale liée au chromosome 5. La question de recherche est la
suivante : Les données existantes dans la littérature scientifique démontrent-elles des
compétences cognitives significativement différentes entre les enfants ayant une Amyotrophie

spinale liée au chromosome 5 et les enfants tout-venant ?

Une revue critique de la littérature scientifique a été réalisée, se basant sur des articles
recherchés sur les bases de données PubMed/Medline et Scopus. Les principaux descripteurs
utilisés pour obtenir les articles de ce travail sont « SMA of childhood » AND « Cognition »

AND « Comparative study », sans limitation en termes d’année et de langue de publication.

Les enfants SMA-II et 11l possedent une intelligence générale et des compétences en
cognition spatiale équivalentes a celles des enfants tout-venant. Les études menées chez les
enfants SMA-I montrent des compétences cognitives inférieures a celles des enfants tout-
venant. La compréhension langagiere semble préservée chez I’ensemble des types de SMA. La
production langagiére des enfants SMA-I semble impactée par 1’atteinte motrice sévére
(dysarthrie, anarthrie). Elle est cependant préservée chez les enfants SMA-II et Ill. Une
précocité dans le développement des domaines morphosyntaxique et lexical est également

rapportée chez les enfants SMA-II.

Le manque de données a I’heure actuelle et les différences cognitives inter-types mises
en évidence, ne nous permettent pas d’établir un profil cognitif unique, complet et valide. De
plus, I’absence de donnée cognitive chez les enfants SMA traités rend la réalisation de notre
objectif difficile et peu représentative de la réalité clinique actuelle. Les nouveaux enjeux
induits par le traitement et les conclusions tirées a I’issue de cette revue critique de la littérature

encouragent la multiplication des études portant sur le profil cognitif de ces enfants.
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