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Introduction

Ces derni¢res décennies, d’importants progrés scientifiques ont été réalisés afin
d’apporter de nouvelles connaissances sur les diverses pathologies génétiques infantiles
existantes. L’ interaction entre le savoir scientifique et la pratique clinique permet d’obtenir une

prise en charge pluridisciplinaire adaptée basée sur des preuves scientifiques.

Les maladies neuromusculaires se caractérisent par une atteinte des structures de 1’unité
motrice, ¢’est-a-dire le neurone, le muscle et la jonction musculaire. La localisation de I’atteinte
déterminera le type de pathologie (Gagnadoux et al., 2012). Elles ont longtemps été mises de
coté a cause de leur caractere hétérogene qui complique le diagnostic et nécessite une prise en
charge individualisée et adaptée a chacune des 200 identités recensées en 2018. Dorénavant, la
prise en considération de ces maladies a permis de faire évoluer les pratiques de soin, les
pratiques de prise en charge, de poser un diagnostic plus tot et de viser une approche

multidisciplinaire (Urtizberea et al., 2008).

C’est dans ce contexte d’évolution médicale et scientifique que mon mémoire s’inscrit.
En effet, nous nous intéressons a une maladie neuromusculaire : ’amyotrophie spinale. C’est
une pathologie dégénérative liée au chromosome 5, se caractérisant par une atteinte motrice
précoce et séveére. Les récentes avancées médicales ont permis de mettre en place un dispositif
de dépistage et de découvrir un traitement. Pour sdr, ces traitements permettent de faire ralentir

voire méme arréter la progression de la maladie (Girado & Servais, 2018).

Afin d’avoir une prise en charge la plus adaptée possible, il est nécessaire de connaitre
précisement le profil général de ces enfants. Cependant, les connaissances disponibles
concernant le profil cognitif des enfants atteints sont pauvres. Les études sont peu nombreuses
et anciennes. Dans ce mémoire, nous nous sommes principalement intéresses au profil langagier
de ces enfants. Les études disponibles pour documenter ce profil sont limitées, concernent
principalement des enfants d’age préscolaire et n’ayant pas disposé de traitements. De plus, ces
diverses etudes ne correspondent pas aux observations rapportées par le personnel soignant et
I’entourage de I’enfant qui décrit ces enfants comme des enfants avenants, souriants et avec des

capacités communicationnelles développées.



Cette ¢tude tentera d’apporter de plus amples connaissances quant au profil langagier
des enfants atteints d’amyotrophie spinale. Pour cela, nous ferons passer divers tests cognitifs
et langagiers. Les résultats obtenus pour chaque sujet atteint d’amyotrophie spinale seront

comparés a un groupe controle.
Notre mémoire s’inscrit ainsi dans la problématique suivante :

Quel est le profil du profil langagier d'enfants atteints d’amyotrophie spinale liée a une

atteinte du chromosome 5 ?

Dans une premiere partie, nous décrirons ce qu’est ’amyotrophie spinale, ce qu’elle
implique sur le plan médical. Puis, nous essaierons de dresser le profil cognitif d’enfants qui en

sont atteint en s’appuyant sur les données cognitives disponibles dans la littérature scientifique.

Dans une deuxiéme partie, nous énoncerons I’objectif de 1’étude ainsi que les
hypothéses que nous souhaitons investiguer durant celle-ci. Ensuite, nous décrirons la
méthodologie mise en ceuvre pour récolter les informations nécessaires a notre étude. Nos
hypothéses seront mises en lien avec les données récoltées lors des différents tests dans la partie
résultat. La partie discussion aura pour but de mettre en relation les résultats obtenus avec ceux
précédemment décrits dans la littérature et de discuter des limites de 1’étude. Nous réfléchirons
également aux perspectives futures a adopter pour permettre un accompagnement
multidisciplinaire de meilleur qualité adapté aux patients et a leur entourage. Nous terminerons

par une conclusion qui synthétisera I’ensemble des informations de ce mémoire.



Introduction théorique

1. L’amyotrophie spinale

Dans le cadre de ce mémoire, nous nous intéressons principalement a I’amyotrophie
spinale (de I’anglais Spinal Muscular Atrophy, SMA). Dans cette premiére partie, nous
définirons les concepts médicaux afin d’avoir une compréhension précise de la maladie, puis
nous nous attarderons sur le contexte et les implications thérapeutiques de cette maladie

neuromusculaire.
1.1. Définition

Avant de décrire cette maladie et ces spécificités génétiques, il est important de rappeler

le fonctionnement humain afin de comprendre les termes employés.

Le corps humain se constitue de 22 paires de chromosomes autrement appelés
« autosomes » et d’une paire de chromosomes correspondant aux caractéres sexuels. Ainsi, le
terme « autosomal » se référe aux chromosomes non-sexuels. Ils sont composes de différents
genes provenant de la mere et/ou du pere. Les genes s’expriment en fonction de leur caractere
dit soit « récessif » c’est-a-dire que les parents posseédent tous les deux ce géne et qu’ils 1’ont
tous les deux transmis ou alors il peut étre « dominant » s’il n’a été transmis qu’une seule fois.
De ce fait, I’amyotrophie spinale est une maladie a transmission autosomique récessive : les
parents ont tous deux transmis un géne atteint a leur enfant ce qui a déclenché la pathologie. De
surcroit, elle se caractérise par une faiblesse et une atrophie musculaire progressive (Gidaro &
Servais, 2019) et touche 1 enfant sur 10.000 soit 12 nouveaux patients en Belgique (Daron et
al., 2019). C’est pourquoi, elle est la deuxieme maladie la plus fréquente dans les maladies

neuromusculaires présentes chez I’enfant (Barkats, 2020).

Apres avoir détaillé comment la maladie se transmettait, attardons-nous sur la maniere
dont elle apparait. Le corps humain est constitué de nombreuses cellules dont des cellules
nerveuses qui commandent les actions motrices. Elles assurent également la survie des
motoneurones des muscles proximaux, appelés SMN (de 1’anglais Survival Motor Neuron),
localisés dans la corne antérieure de la moelle épiniére. Le géne SMN1 permet la synthése de
la protéine de survie du motoneurone (SMN) et il est responsable du fonctionnement normal

des motoneurones. Il existe deux copies presque semblables du géne SMN : une forme
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télomérique dit SMN1 et une forme centromérique appelé SMN2 (D’ Amico et al., 2011). lIs se
situent sur le cinquieme chromosome locus 5g13 (un locus détermine la position précise d’un
géne sur un chromosome) au niveau des exons 7 et 8 (un exon est la partie protéinée codant le
chromosome) (Oskoui et al., 2017). La mutation la plus récurrente est la délétion homozygote
de I’exon 7 du geéne du motoneurone de survie 1 (SMNI1). La mutation cause une diminution
de la concentration en protéine entrainant alors une diminution de motoneurones au sein de la
moelle épiniére. Les motoneurones étant insuffisants, les muscles ne recoivent alors pas assez
de signaux corrects du cerveau pour permettre une activité motrice suffisante. Cette diminution
entraine alors la destruction des cellules nerveuses entrainant une faiblesse des muscles

proximaux, une hypotonie et une atrophie musculaire.

Bien qu’il existe un géne SMN2, relativement similaire au géne SMN1, celui-ci produit
une quantité bien trop faible de protéine SMN fonctionnelle pour assurer la survie des
motoneurones. Nonobstant, la gravité de la maladie est déterminée par le nombre de copies du
gene SMN2. En effet, deux copies de ce géne amenent généralement a la forme la plus sévere

de la maladie alors que quatre copies amenent a la forme la plus tardive (Daron et al., 2019).
1.2. Classification

Munsat et Davies (1992) sont les premiers a établir une classification de I’amyotrophie
spinale. Celle-ci reprend 4 phénotypes différents classés selon la sévérité. La seveérité de la
pathologie est associée a 1’age d’apparition de la maladie et a la fonction motrice atteinte. Cette
classification est utile pour le pronostic et la prise en charge future des patients atteints

d’amyotrophie spinale.

1. La forme la plus sévere est I’amyotrophie spinale de type I. Elle est également appelée
la maladie de Werdning-Hoffman et apparait avant ’age de 6 mois. Les enfants atteints
posseédent une a trois copies du gene SMN2 ce qui explique la sévérité de la maladie.
Ces enfants présentent notamment des symptomes d’hypotonie du corps, une faiblesse
proximale et des difficultés respiratoires dues a une faiblesse musculaire intercostale.
Ces enfants n’acquerront jamais la station assise autonome. Dans les quatre premieres
années, ils auront des difficultés pour se nourrir a cause d’une atteinte bulbaire.
Malheureusement, leur espérance de vie est inférieure a deux ans si aucune prise en

charge, ni traitement n’est mis en place.



2. L’amyotrophie spinale de type II débute avant I’age de 18 mois (Munsat & Davies,
1992). Ces enfants ont entre deux et quatre copies du gene SMNZ2. Ils peuvent acquerir
la station assise, bien que certains puissent la perdre dés 1’arrivée de la maladie. Ils
développent progressivement une faiblesse dans les muscles respiratoires qui
nécessitera une assistance respiratoire (Oskoui et al., 2017). L’espérance de vie de ces

enfants est inférieure a celle de la population générale (Daron et al., 2019).

3. L’amyotrophie de type III, également appelée la maladie de Kugelberg-Welander,
apparait apres 1’age de 18 mois. Ces enfants possedent trois a quatre copies du gene
SMNZ2. Cependant, au contraire des autres types de la maladie, ces enfants ont la
capacité d’acquérir la marche. Leur espérance de vie est similaire a celle de la

population générale (Oskoui et al., 2017).

4. L’amyotrophie spinale de type 1V a été ajoutée a la classification afin de décrire les
patients atteints de cette maladie aprés 18 ans. Ce type est le moins fréquent mais
également le moins séveére. Il est caractérisé par une faiblesse musculaire a progression
lente. Les adultes qui en sont atteints possedent quatre a cing copies du géne SMN2
(Oskoui et al., 2017 ; Munsat & Davies, 1992).

En résumé, I’amyotrophie spinale est une maladie neuromusculaire génétique qui
présente de nombreuses variabilités interindividuelles notamment selon 1’expression du géne
SMNZ2.

1.3. Diagnostic

Le diagnostic est important pour la prise de conscience de la maladie. Il permet aux
patients atteints de connaitre les prises en charge et les traitements possibles développés
recemment. Ce diagnostic repose sur plusieurs étapes importantes, elles seront décrites ci-

dessous.

Dans un premier temps, 1’observation clinique permet de souligner certaines
caractéristiques des patients atteints de SMA indistinctement du type. Les symptomes cliniques
comprennent : une faiblesse musculaire symétrique davantage proximale que distale (c’est-a-
dire que les membres inférieurs sont plus touchés que les membres supérieurs.), une atrophie,
un réflexe tendineux plus ou moins préservé en fonction de 1’age d’apparition et de la durée de

la maladie.



Dans les formes les plus séveres, on retrouve des difficultés d’alimentation et de succion dues
a une fasciculation des muscles de la langue ainsi que des difficultés cardiaques (D’ Amico et

al., 2011 ; Simic, 2008).

Dans un second temps, chez ces patients, le dépistage de premiére ligne consiste en un
test génétique ou I’on cherche une délétion homozygote du géne SMN1 (D’Amico et al., 2011).
Ce premier diagnostic ne peut prédire le stade de la maladie. Néanmoins, il pourra étre déduit
grace aux facultés acquises chez le patient (station acquise, marche...), I’age du début de la
maladie et également de I’importance de I’hypotonie. Dans les cas atypiques de la maladie, plus
précisément quand le test génétique s’est révelé négatif alors que les signes cliniques sont
présents ou lors d’une apparition tardive de la maladie, une électromyographie est réalisée. Elle
consiste a évaluer D’activité musculaire et ainsi d’observer 1’étendue de la perte des

motoneurones (Prior et al., 2000 ; Arnold et al., 2015. ; Mercury et al., 2018).

Apres I’annonce du diagnostic, il est important que le patient soit pris en charge par une
équipe pluridisciplinaire afin d’apporter les soins nécessaires et ainsi améliorer sa qualité de
vie. Récemment, de nombreux progres ont été réalisés en matiere de traitements. Cette avancee
scientifique permet aux parents d’enfants atteints d’amyotrophie spinale d’envisager 1’avenir

sous un jour meilleur.
1.4. Traitement

Jusqu’en 2017, ’amyotrophie spinale était considérée comme une maladie incurable.
Les soins apportés aux patients lui permettaient de « supporter » la maladie grace a différentes
prises en charge : nutritionnelles, orthopédiques, suivi psycho-social, assistance ventilatoire,
soins palliatifs. Depuis 2018, de nouvelles lignes de soins sont apparues afin de diminuer le
fardeau de la maladie et d’augmenter la qualité de vie de ces patients. Elles se basent sur 1’état
fonctionnel du patient, tout en prenant en considération les souhaits du patient et de ses parents.
Cette nouvelle approche est davantage centrée sur ’humain plut6t que sur la maladie. Dés lors,
de nouvelles stratégies thérapeutiques sont développées, changeant completement les

perspectives futures de ces patients.

Ainsi, différentes stratégies thérapeutiques ont vu le jour: des stratégies visant
I’augmentation de la production de protéines SMN fonctionnelle en régulant 1’épissage de
I’ARN messager de SMN2, I"amplification de 1’expression du géene SMN2, I’apport d’un

nouveau gene SMNI, Dl’administration de substances neuroprotectrices susceptibles de



prolonger la vie du motoneurone mais encore des stratégies ciblant les muscles avec un
inhibiteur de la myostatine ou un activateur de la troponine pour favoriser leur développement
et leur endurance (Gidaro & Servais, 2019 ; Daron et al., 2019).

Le Nursinersen est le premier traitement a prouvé son efficacité et a étre approuvé par
la FDA (de I’anglais Food and Drug Administration). Il est commercialisé sous le nom de
Spinraza® (Daron et al., 2019). Précisément, c’est un oligonucléotide anti-sens qui interfére
avec I’épissage du géne SMN2. Il permet de restaurer, sur base du gene SMN2, une synthése
compléte de la protéine SMN. Ce traitement est administré par voie intrathécale a J10, J15, J30,
J60 puis 1 fois tous les 4 mois. Son efficacité a été prouvée lors de deux essais cliniques (Finkel
et al., 2017 ; Mercuri et al., 2018). Ce nouveau traitement permet aux patients SMA de type |
et II d’augmenter leur espérance de vie mais également d’acquérir de nouvelles fonctions
motrices. Cependant, son efficacité est a nuancer car nous observons une efficacité moindre

chez les patients plus agés (Boemer et al., 2019).

En 2019, la FDA a autorisé un nouveau traitement, nommé Zolgensma® : une thérapie
génique a usage unique consistant a injecter une copie fonctionnelle du géne SMN1 par
perfusion intraveineuse. Elle a été développée pour tous les types de SMA. Récemment, celle-
ci fiit également approuvée par ’EMA (de 1’anglais European Medicines Agency) afin d’étre
utilisée en Europe. Cependant, les données disponibles pour cette thérapie génique sont
limitées. En effet, ’EMA s’est basée sur les résultats de deux essais qui évaluaient I’efficacité
du traitement chez des nourrissons agés de moins de 6 mois atteints d’amyotrophie spinale de
type 1. De plus amples preuves scientifiques devront étre récoltées afin de s’assurer de
I’efficacité et de la sécurité de cette thérapie sur une population plus agée atteinte d’autres types

de SMA (Kirschner et al., 2020).

Les traitements évoqués précédemment sont administrés par voie intrathécale et donc
directement dans la moelle osseuse. Ils sont donc considérés comme des traitements lourds. En
plus du prix qui peut étre relativement élevé, leur administration nécessite une hospitalisation.
C’est pourquoi, il était nécessaire de faciliter I’administration de ceux-ci et donc de développer
des traitements a administrer par voie orale tout en maintenant 1’efficacité. En février 2021,
I’EMA a délivré une autorisation de mise sur le marché pour Evrysdi (risdiplam), premier
traitement administré par voie orale pour les patients atteints de SMA (Dimitrova, 2021). Ce
traitement permet a la protéine SMN2 de produire une protéine compléte de SMN. Les premiers

résultats de ’essai clinique FIREFISH ont montré des effets bénéfiques chez des nourrissons



de 12 mois de type I, avec une amélioration de la fonction motrice, notamment un meilleur
maintien de la téte droite, la capacité de s’asseoir 5 secondes sans aide (Daras et al., 2021). Les
résultats préliminaires de la phase 2 de 1’essai clinique SUNFISH ont montré une amélioration
motrice pour les patients traités atteint de SMA de type Il ou Il agés de 2 a 25 ans (Baranello
et al., 2021 ; Roche, 2021). D’autres essais du risdiplam sont encore en cours: 1’essai
JEWELFISH chez des personnes agées de 6 mois a 60 ans ayant déja été traité par nusinersen
(Spinraza), olésoxime ou AVXS-101 (Zolgensma) et I’essai RAINBOWFISH chez des enfants
agés de moins de 6 semaines en présymptomatiques (« Essai FIREFISH », 2021).

Tableau 1. Récapitulatif des nouvelles approches thérapeutiques inspiré des travaux de Daron et al., (2019),
Baranello et al., (2021) et Boemer et al., (2021)

: . . L Approbation
Traitements Firme Mode d’action Administration EDA/EMA
Intrathécale,
Nusinersen/ | , . .. Oligonucleotide anti- | dose de charge | p 5 455016
Spiranza® lonis/Biogen sens, modification (4 _dqses_) puis EMA 06/2017
épissage SMIN2 1 injection/4
mois.
RG7916/ TheerC):e-Il-Jtics/ moljj?;;ziltﬁg?]l%%ﬂiége Orale, 1x par FDA 08/2020
S ® )
Risdiplam Roche SMN?2 jour. EMA 02/2021
AVXS-10/ AveXis Thérapie génique, un'injfgtl'\‘jnou FDA 05/2019
Zolgensma® vecteur viral AAV9 inique 7 EMA : 05/2020
intrathécale
Activateur du
CK 2127197@{> Cytokinetics complexe Qe_ la Voie orale /
Redelsemtiv troponine, améliore la
contraction musculaire

Les effets de ces traitements sont d’autant plus grands lorsqu’ils sont administrés aux

stades presymptomatiques de la maladie. La perte de neurones moteurs commence des la
naissance, plus tot le traitement sera pris et plus t6t le taux de protéines SMN sera proche de la
normale pour assurer la survie neuronale. Face a ce constat, émerge la nécessité d’identifier
précocement les enfants atteints d’amyotrophie spinale. La SMA est entrée dans la liste des sept
maladies congénitales pour lesquelles il est préconisé par le gouvernement fédéral américain,
d’effectuer un dépistage néonatal (RUSP, Recommended Uniform Screening Panel). Ainsi,
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depuis 2019, tous les enfants naissant en Fédération Wallonie Bruxelles bénéficie d’un

dépistage néonatal (Boemer et al., 2019).

En conclusion, I’amyotrophie spinale est une maladie rare ayant des effets variables en
fonction de I’4ge d’apparition des premiers symptdmes. Le dépistage néonatal et les traitements
thérapeutiques novateurs ont permis a ces enfants d’étre diagnostiquer plus précocement et
d’augmenter leur qualité de vie. Afin d’affiner la prise en charge multidisciplinaire, il semble
important d’avoir une vue globale de la SMA, notamment en s’intéressant a leur développement
cognitif général et langagier. C’est pourquoi, dans la prochaine partie nous essaierons d’établir

le profil cognitif de ces enfants en se basant sur la littérature scientifique.

2. Les données cognitives actuelles

2.1. Le profil général

Les fonctions cognitives peuvent étre définies comme des processus mentaux qui
permettent I’acquisition de connaissances, 1’élaboration et le stockage de connaissances ainsi
que la récupération et I’utilisation d’information venant de notre environnement dans des
situations de résolution de probléemes (Rousselle, 2018). Elles comprennent notamment
I’attention, les fonctions exécutives, les fonctions intellectuelles, les fonctions visuo-spatiales,

les gnosies, les praxies, la mémoire et le langage.

En 1987, Whelan est 'un des premiers a s’intéresser au profil cognitif des enfants
atteints de maladies neuromusculaires, en 1’occurrence 1’amyotrophie spinale et la maladie de
Duchenne (DMD). Dans son étude, il comparait 39 enfants atteints de DMD a 12 enfants
atteints de SMA de type Ill. Il souhaitait évaluer les capacités visuo-spatiales, la production et
la compréhension du langage et la mémoire. Les épreuves sélectionnees sont : similitudes,
vocabulaire, arrangement d’images et cubes, issues de la WISC-R, trois épreuves de mémoire
immédiate : le subtest empan numérique provenant de la WISC-R, le Target Test (Reitan &
Davison, 1974) et le Sentence Memory Test (Benton, 1965). Deux épreuves de langage sont
également administrées : le Peabody Picture Vocabulary Test (Dunn & Dunn, 1981) et le Verbal
Fluency Test (Rourke et al., 1983). Les résultats ont mis en évidence qu’il n’y avait aucune
différence significative entre les performances des enfants DMD et les enfants SMA sur les
différentes variables. Par la suite, Billard et ses collaborateurs (1992 ; 1998) se sont également

intéressés au profil cognitif des enfants DMD qu’ils comparaient aux enfants SMA.
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Pour la premiére des études, les groupes étaient composés de 24 enfants DMD et de 17 enfants
SMA de type I et 11, agés de 12 a 16 ans. Cette étude avait pour but d’étudier le langage, le
fonctionnement visuo-spatial, la mémoire et 1’attention. Les résultats obtenus sont en accord
avec ceux de Whelan (1998), les capacités cognitives des enfants SMA sont dans les normes
tandis que les enfants DMD présenteraient un déficit cognitif. Pour la deuxieme des études, il
y avait 11 enfants SMA de type | et Il et 21 enfants DMD, agés de 8 & 13 ans. L’objectif de
cette étude était d’évaluer le QIV (quotient intellectuel verbal) et QIP (quotient intellectuel
performance) grace aux épreuves de la WISC-R. Les enfants SMA obtenaient des résultats dans
les normes aussi bien pour le QIV (106) que pour le QIP (106). Grace a ces études, nous avons
pu mettre en lumicre les capacités cognitives d’enfants ayant des atteintes motrices comparables
entre deux pathologies différentes. Il semblerait que la déficience génétique identifiée dans
I’amyotrophie spinale n’ait pas d’impact sur les structures cérébrales et donc sur le

développement cognitif de ces enfants (Billard et al., 1992 ; Billard et al., 1998 ; Riviére, 2005).

Quelques années plus tard, von Gontard et ses collaborateurs (2002) ont évalué
I’intelligence de 96 enfants SMA &gés de 6 a 18 ans de type I, |1, et 11l en comparaison a des
enfants tout-venant. Le but de cette étude reposait sur I’évaluation de 1’intelligence globale (QI)
grace a la K-ABC (Kaufman & Kaufman, 1983) et de la WISC (Wechsler, 1949). Ainsi, ils
faisaient I’hypothése que les enfants atteints d’amyotrophie spinale avaient des performances
intellectuelles similaires & ceux des enfants tout-venant. L’étude a démontré que les résultats
obtenus au QI pour les enfants SMA, tous types confondus, étaient similaires a ceux obtenus
dans les groupes contrdle. Néanmoins, les patients SMA &gés entre 12 et 18 ans présentaient
un QI supérieur aux enfants contrdle de méme age. Les auteurs expliquaient cette différence en
supposant que « les enfants ont besoin de temps jusqu’a l’adolescence pour développer des
stratégies efficaces et utiles pour compenser leur handicap physique par [’acquisition de
compeétences et de connaissances cognitives » (von Gontard et al., 2002). Cependant, les
performances au test de QI des adolescents ont été remises en question par Sieratzki et Woll
(2002) dans une lettre. Selon eux, les résultats obtenus dans I’échantillon controle seraient
anormalement faibles et ne constitueraient donc pas une bonne représentation de la population
adolescente (Le QI est égal a 95,4 pour les 11 a 18 ans, alors que pour le groupe contrble age
de 6 a 10 ans, le Ql est égal a 110,5) (Sieratzki & Woll, 2002 ; von Gontard et al., 2002).
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Par la suite, Chung et ses collaborateurs (2004) se sont intéressés aux competences
cognitives des enfants SMA tout en tenant compte du type d’amyotrophie spinale. Leur étude
vient appuyer les résultats de 1’étude de von Gontard et ses collaborateurs (2002) selon
lesquelles les enfants SMA ont des compétences cognitives préservées. Pour ce faire, ils ont
recruté une cohorte de 83 individus SMA agés entre 1 et 40 ans. A I’aide d’un questionnaire
rempli par I’entourage, ils ont pu obtenir des données concernant trois domaines : les soins, la
mobilité et la cognition. Les résultats de 1’étude ont démontré que la cognition était le domaine
le mieux préservé dans I’amyotrophie spinale. Par ailleurs, il semblerait qu’il existe des
différences cognitives entre les différents types d’amyotrophie spinale. Cette différence
s’observait principalement dans les taches de résolution de problémes ou il était nécessaire
d’apporter de I’aide chez les patients atteints des formes les plus séveres (type I-11) en
comparaison au type Il (Chung et al., 2004). Cependant, ils existeraient plusieurs biais
méthodologiques dans cette étude. Notamment, un biais di a un manque de données qui n’ont
pas pu étre récoltés dans 1’échantillon d’enfants SMA-I suite a leur déces (16 sujets sur 22) et
également un biais dans la sélection des participants, car tous ne posseédaient pas un test

génétique certifiant le type d’amyotrophie spinale (Chung et al., 2004 ; Polido et al., 2019).

Toutes ces éetudes ont été regroupées dans la revue systématique de Polido et ses
collaborateurs (2019) s’intéressant au profil cognitif des enfants atteints d’amyotrophie spinale.
Parmi les neuf études sélectionnées, trois concluaient que les patients SMA possédaient des
compétences cognitives supérieures a la moyenne, trois autres études concluaient qu’ils avaient
des compétences cognitives normales, et les trois derniéres semblaient observer des
compétences cognitives inférieures. Les études rapportant des performances inférieures a la
norme avaient un échantillon SMA incluant des enfants SMA de type I. En effet, il semblerait
que les capacités cognitives des enfants SMA | puissent étre davantage affectées, notamment a
cause de I’altération des capacités attentionnelles et exécutives (Chung et al., 2004 ; Polido et
al., 2017). En revanche, cette revue démontre que les performances cognitives des enfants SMA

[1-111 ne sont pas atteintes.

D’autres auteurs se sont principalement intéressés aux capacités visuo-spatiales chez les
enfants SMA. En 2003, Riviére et Lecuyer se sont questionnés sur les capacités de mémoire
spatiale chez les enfants atteints d’amyotrophie spinale, 14 enfants atteints de SMA de type 1l
et &gés entre 1 et 3 ans ont été recrutés pour cette étude. Ils ont été testés a I’aide d’une épreuve
de recherche manuelle d’un objet caché a 3endroits différents impliquant une série de

déplacements invisibles. Les résultats ont démontré des performances supérieures au groupe
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controle dans la recherche d’un objet caché. En effet, les enfants tout-venant auraient tendance
a fournir une réponse plus impulsive que les enfants atteints de SMA. Les mécanismes
inhibiteurs seraient alors présents plus tot chez les enfants SMA. En accord avec leurs résultats,
ils concluent que I’infirmité motrice ne semble pas étre un facteur de risque pour le
développement de la perception spatiale. Cependant, la présence d’un biais pourrait expliquer
cette différence dans les résultats : ce que les auteurs appellent « mécanismes inhibiteurs »
pourraient étre involontaires et causés par des difficultés motrices qui empéchent I’enfant de

chercher rapidement I’objet caché (Polido et al., 2019).

Afin de préciser ces données, Riviere et ses collaborateurs (2009) ont évalué la
production et la compréhension de marqueurs spatiaux linguistiques. Pour cela, ils ont testé 24
enfants agés de 24 a 37 mois dont 12 SMA de type Il. Les résultats en compréhension ne
montrent aucune différence entre le groupe contrdle et le groupe expérimental. Cependant, les
enfants atteints d’amyotrophie spinale montrent une meilleure performance en production de
marqueurs spatiaux. En effet, ils utilisent davantage les termes « devant » et « derriére » alors
que ce sont les termes les plus tardifs a acquérir dans le développement normal. De ce fait, le
langage sert d’intermédiaire pour que leur entourage puisse modifier leur environnement qu’ils
ne peuvent modifier eux-mémes a cause de leur infirmité motrice. lls ont donc la capacité
d’acquérir et d’utiliser a bon escient des représentations spatiales qui s’observe dans leur

richesse langagiere (Oudgenoeg-Paz & Riviere, 2014).

En résumé, de nombreux auteurs ont exploré le profil cognitif des enfants atteints
d’amyotrophie spinale tous types confondus. Bien que les études ne soient pas en accord les
unes avec les autres, les résultats suggérent que les enfants SMA possedent un profil cognitif
dans les normes par rapport aux enfants tout-venant. Afin d’étayer les résultats de 1’étude de
Riviere et ses collaborateurs (2009) concernant le langage de ces enfants SMA, d’autres études
se sont intéressées précisément a leur profil langagier. Elles essaient de dresser un profil

langagier complet et ainsi de mettre en lumiere les forces langagiéres de ces enfants.
2.1. Le profil langagier

Le langage est une faculté qui permet a I’humain de créer et de s’approprier des systemes
de communications élaborées appelés « langues ». La communication se définit comme un
moyen verbal ou non verbal de partager des idées, des connaissances et des sentiments avec un
autre individu. Dé¢s la naissance, I’enfant a la capacit¢ de communiquer avec autrui. Cela

s’observe notamment grace a 1’acquisition de certains prérequis langagiers: 1’attention
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conjointe, I’imitation, le jeu symbolique et les vocalisations. (Maillart, 2019.) En grandissant,
les enfants acquierent des compétences langagiéres de plus en plus complexes qui leur

permettent de s’exprimer de fagon plus adéquate.

Whelan est le premier a investiguer le langage chez les enfants atteints d’amyotrophie
spinale. Les résultats de son étude aboutissent a la conclusion que les enfants SMA ont des
compétences langagiéres dans la norme. Par la suite, Billard et ses collaborateurs tentent a leur
tour d’étudier la sphere langagicre dans cette population. Ils arrivent & la méme conclusion que

leur prédécesseur (Whelan, 1987 ; Billard et al., 1992).

En 2002, Viodé-Bénony et ses collaborateurs ont mené une étude s’intéressant au
développement langagier chez les enfants de 25 a 47 mois atteints d’amyotrophie spinale de
type IL. Ils émettent I’hypothese qu’il n’existerait pas de dysfonctionnement langagier malgré
leurs atteintes motrices liées a la maladie. Afin de tester cette hypothese, les auteurs ont utilisé
la technique du « jeu spontané » créé par Le Normand (1986). Celui-ci permet de mettre en
¢vidence la maniére dont I’enfant interagit dans des interactions actives lors de situation de jeu.
Les données sont récoltées grace a des enregistrements vidéo et une fois analysées, les auteurs
peuvent établir le profil langagier de chaque sujet en se basant sur la richesse lexicale (indice
de diversite lexicale, IDL), le nombre d’énoncés produits et de la maturité syntaxique (longueur
moyenne des énonces, LME : nombre de mots, adjectifs, adverbes, verbes, déterminants,
prépositions, propositions et pronoms personnels). Les résultats de cette recherche ont montré
que les enfants SMA-II ont un profil langagier général dans les normes. Les auteurs soulignent
également que ces enfants semblent avoir des compétences lexicales et sémantiques supérieures
aux enfants tout-venant. Cela s’observe par une utilisation de noms, d’adverbes, de
démonstratifs et de possessifs plus importants et un vocabulaire plus riche. Les résultats obtenus
sont a mettre en lien avec les observations des auteurs qui décrivent avoir « été impressionné
par ’exactitude, la précision des mots utilisés, toujours a bon escient, de méme que [’utilisation
des regles grammaticales et syntaxiques». Ils soulignent également 1’absence de
surgeneralisation dans leur langage. La surgénéralisation survient lors de I’apprentissage des
régles de grammaires, 1I’enfant applique une régle générale apprise a des formes irrégulieres qui
ne peuvent pas en bénéficier (Boyd & Bee, 2017 ; Papalia & Martorell, 2018). De plus, il
semblerait que 1’acquisition des régles grammaticales se développe plus tot chez les enfants
SMA par rapport au développement langagier décrit par Locke (1997). A I’issue de leur étude,
les auteurs concluent que les enfants SMA possederaient un bagage biologique leur permettant

un apprentissage langagier de grande qualité qui ne reposerait pas uniquement sur I’imitation
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et la répétition. Ainsi, ils contourneraient leur déficience motrice pour garder le contact avec

leurs parents.

Bien que I’étude de Sieratzki et Woll (2002) a également montré un développement
précoce du langage, eux n’observaient pas la présence de surgénéralisation. L’objectif principal
de leur étude consistait a mettre en relation le développement moteur et langagier. Pour ce faire,
ils ont recruté un échantillon expérimental composé de 10 enfants agés entre 18 et 35 mois. Les
auteurs ont utilisé un inventaire parental « MacArthur communicative development inventory »
évaluant le vocabulaire en production, la longueur des énoncés, la complexité de la phrase, la
production de noms, de verbes irréguliers et de surgénéralisations. Les résultats de I’étude
semblent montrer un développement normal du vocabulaire, toutefois marqué par des
surgénéralisations. Selon les auteurs, la présence de surgénéralisation serait le signe d’un
développement précoce de la grammaire qui n’est pas encore observé chez les enfants tout-
venant de méme &ge. Ainsi, les résultats de 1I’¢tude remettent en question la vision Piagétienne
selon laquelle le langage se développerait par étapes et en interaction avec le monde extérieur
mais également celle de Chomski qui considere que le langage est séparé des autres aspects du
développement. (Sieratzki & Woll, 2002)

C’est en s’attardant sur la méthodologie de ces études, que nous pouvons expliquer
I’absence de surgénéralisations dans 1’étude de Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002). En
effet, le groupe expérimental de cette étude était 4gé de 25 a 47 mois alors que celui de 1’étude
de Sieratzki et Woll (2002) était age de 18 a 30 mois. Ainsi au vu des résultats, il semblerait
que les surgénéralisations ne s’observent plus chez les enfants de plus de 47 mois mais cela
vient tout de méme confirmer la précocité du langage. Au-dela de cet age, les enfants
affineraient donc leurs compétences communicationnelles. (Billard et al., 1992 ; Sieratzki &
Woll, 2002) Des résultats similaires ont également été observés dans des recherches plus

récentes. (Bénony et al., 2004 ; Beénony & Bénony, 2005)

Afin d’expliquer la précocité langagiére observée chez les enfants SMA, certains
auteurs ont émis differentes hypotheses. Dans un premier temps, I’hypothése neurobiologique
semble étre celle privilégiée par les différents auteurs. Elle repose sur le fait qu’il existerait un
remodelage neuronal possible en présence d’une atteinte motrice précoce. En s’appuyant sur
les recherches de Ullman et ses collaborateurs (1997) il existerait un lien anatomique entre les
régions frontales, les ganglions de la base, le systéme procédural et les régles de grammaire.

Ainsi, les zones cérébrales normalement utilisées pour se mouvoir seraient alors réaffectées au
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traitement « grammatical » chez ces enfants ayant une atteinte motrice. (Sieratzki & Woll,
2002). De plus, il serait possible que les zones dédiées au langage aient été développées et
suractivées plus précocement que chez les enfants tout-venant témoignant alors de la précocité
langagiere. Parmi les zones citées dans I’article, on retrouve notamment 1’aire de Broca
antérieure pour la formulation et la programmation morphosyntaxique ainsi que les aires
d’association plurimodale, préfrontale, temporopariétale de I’hémisphére gauche permettant le
décodage du lexique et des relations syntaxiques (Viodé-Bénony et al., 2002 ; Bénony &
Bénony, 2005).

Dans un second temps, ces auteurs justifient ce développement langagier précoce chez
les enfants SMA de type Il par une stratégie compensatoire. Les enfants SMA ne pouvant pas
explorer eux-mémes leur environnement, utiliseraient le langage pour compenser leur infirmité
motrice. (Sieratzki & Woll, 2002).

De plus, lors des recherches, nous remarquons une utilisation importante de pronoms
démonstratifs. Ceux-ci seraient a 1’origine d’un « pointage psychique » qui permettraient de
substituer le pointage moteur rendu impossible par ’hypotonie de leurs membres. L’attention
conjointe serait rendue possible grace a ce « pointage psychique » qui maintiendrait la relation
parents-enfant et leur permettrait également 1’exploration de 1’environnement. Une autre
hypothése est émise par Viodé-Bénony et ses collaborateurs (2002). Ils ont observé chez les
enfants SMA, une utilisation précise des mots ainsi qu’une longueur moyenne d’énoncés plus
importantes que les autres enfants de méme age. De ce fait, les enfants SMA utiliseraient leur

langage afin d’avoir un contréle sur leur interlocuteur. (Viodé-Bénony et al., 2002)

Il semblerait également que les enfants SMA-II présentent un surinvestissement
auditif qui leur permettrait d’avoir une meilleure qualité langagicre. En effet, grace a lui, il n’y
aurait aucun obstacle a la réception du langage. Il est également important de souligner que ces
enfants possedent de bonnes capacités cognitives, notamment une trés bonne mémoire visuelle
et des capacités de concentration importantes qui seraient un atout dans 1’exploration et le

développement langagier (Viodé-Bénony et al., 2002).

De récentes études viennent compléter le profil langagier des enfants atteints
d’amyotrophie spinale de type 1. Dans ce type d’amyotrophie spinale, les enfants possedent une
faiblesse des muscles respiratoires qui requiérent une trachéostomie entrainant alors des
difficultés pour parler. De plus, leur faiblesse musculaire généralisée peut également les

empécher de communiquer de facon non-verbale (Hoshi et al., 2017). Les difficultés de
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communication ont un impact important sur la qualité de vie et ’engagement dans des taches
quotidiennes chez les enfants SMA-I. C’est pourquoi, Ball et ses collaborateurs (2017)
entreprennent une étude visant a objectiver les moyens de communication mis en place chez
ces enfants a I’aide d’un questionnaire parental. Les résultats montrent que les enfants SMA-I
ont de meilleures compétences langagieres réceptives que productives. Les auteurs expliquent
cette différence entre les deux versants par 1’atteinte des muscles oraux. Celle-ci s’exprimant
par une dysarthrie pouvant évoluer vers une anarthrie. Néanmoins, les parents interroges dans
cette étude soulignent le fait que la mise en place de moyens de communication alternatif et/ou
augmentatif améliorent la communication de leurs enfants et participent a obtenir une qualité

de vie supérieure (Ball et al., 2019).

Plus récemment, une étude rétrospective de Zappa et ses collaborateurs (2021) met
également en avant des capacités réceptives préservées et particulierement au niveau de la
compréhension morphosyntaxique. L’étude inclue 22 enfants atteints de SMA de type | agés
entre 3 et 11 ans, dans un état stable et pouvant communiquer par « oui » et « non ». Divers
tests ont été utilisés pour évaluer le développement cognitif (one-dimensional Raven test), les
troubles de la parole (ALS Severity Score), la compréhension du langage (test di comprensione
grammaticale par bambini, TCGGB), le fonctionnement moteur (CHOP-INTEND). Les
résultats de cette étude suggérent que le potentiel intellectuel et les capacités de compréhension
des enfants SMA-I ne sont pas entravés au contraire de la parole qui est limitée par les faiblesses
musculaires. Pour les auteurs, il était important de mettre en lumiere les capacités
intellectuelles, cognitives et langagicres de ces enfants atteints d’amyotrophie spinale de type |
car cela va avoir un impact sur leur prise en charge ainsi que sur leur qualité de vie (Zappa et
al., 2021).

Depuis quelques années, des thérapies prometteuses voient le jour. Al-Zaidy et ses
collaborateurs (2019) ont mené une étude aupres de 12 enfants atteints d’amyotrophie spinale
de type | et traités grace a une thérapie de remplacement de géne unique (AVXS6101). Comme
nous avons pu le voir précédemment, les enfants SMA-1 ont de grosses difficultés pour parler.
Néanmoins suite a la thérapie, 92% des enfants étaient capables de parler aprés la période de
suivi de 2 ans. Ainsi, le traitement a permis une évolution positive de la maladie : il contribue
¢galement a améliorer la qualité de vie des patients et des soignants notamment par 1’acquisition

du langage (Al-Zaidy et al., 2019).

18



A ce jour, une seule étude s’est intéressée au langage écrit chez les enfants SMA.
L’étude s’intéressait aux enfants atteints de la maladie de Duchenne en comparaison aux enfants
SMA et aux enfants tout-venant. Dans cette étude, le type d’amyotrophie spinale n’est pas
spécifié. Leur capacité de lecture est évaluée grace au texte « La pipe et le rat » (Lefavrais,
1987). Les résultats montrent que les SMA ont des performances en lecture se trouvant dans la
moyenne, tandis que les enfants DMD possédent de plus faibles capacités et une plus grande
variabilité interindividuelle en ce qui concerne la lecture (Billard et al., 1998).

Les résultats de ces études semblent affirmer la présence d’un développement langagier
dans les normes, voire plus précoce au niveau lexical, sémantique et morphosyntaxique pour
les enfants SMA de type Il. Ainsi malgré des expériences locomotrices restreintes cela ne
semble pas impacter le développement langagier de ces enfants. Par ailleurs, le versant réceptif
semble préservé chez les enfants SMA de type | et Il. Au contraire du versant expressif qui est
entravé par la faible motricité des organes phonateurs chez les enfants atteints d’amyotrophie

de type I.

La principale limite de ces études est la puissance d’échantillonnage qui semble faible.

Néanmoins, cela est sans doute dd a la prévalence des SMA dans la population.

3. Le fonctionnement cognitif

Comme nous avons pu le voir précédemment, ce mémoire s’intéresse au profil langagier
des enfants atteints d’amyotrophie spinale. Afin de répondre au mieux a cette problématique, il
nous semble important de comprendre les termes employés pour dresser ce profil et ce qu’ils

impliquent au quotidien.
3.1. Le raisonnement non verbal

Le raisonnement non-verbal est lie a P’intelligence fluide. En effet, la notion
d’intelligence fluide se référe a toutes capacités permettant de développer un raisonnement
logique sur base de régles inconnues (Cattell & Horn 1978 ; Lautrey, 2001). Elle regroupe
diverses opérations mentales notamment la résolution de problemes, la compréhension de
concepts, la prise de décision, I’utilisation de la langue pour communiquer, 1’extrapolation et la

transformation d’informations pour trouver une solution en utilisant un raisonnement logique.

L’utilisation de test de raisonnement non-verbal permet une évaluation de celui-ci

indépendamment de la culture et de la langue (Engel de Abreu et al., 2010). Le test le plus
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couramment utilisé est les Matrices Progressives de Raven. Elles évaluent le facteur g,
composante centrale de I’intelligence, qui est associé aux potentialités d’apprentissage de
I’individu et de résolution de problémes (Grégoire, 2010). Elles permettent d’obtenir des
informations sur les capacités de perception, le raisonnement analogique et les capacitées

d’abstraction.

Il est important d’obtenir des informations sur le raisonnement analogique étant donné
qu’il joue un réle important dans le développement langagier. C’est grace a la perception de
I’alignement des structures que I’enfant est capable de détecter les régularités de la langue et de

généraliser la construction d’un verbe a un autre (Gentner & Namy, 2006).
3.2. Les composantes du langage

Le langage est un processus permettant la traduction de la pensée en mots avec une
volonté ou non de la partager. La communication, quant a elle, repose sur des processus mis en
place par un individu ayant une volonté de partager, ou d’échanger des informations. La
communication ne repose pas uniquement sur le langage car il est possible de communiquer de

facon non verbale : comme par exemple chez le bébé qui pleure ou crie (Bergson, 1889).

Le langage se divise en deux versants qui ne se développent pas en méme temps : celui
de la réception et celui de la production. Le développement de la réception apparait plus
précocement que celui de la production. En effet, un enfant en développement sera capable de
comprendre alors qu’il ne pourra pas encore produire un acte de communication quel qu’il soit.
Pour observer le langage, il est important d’observer le plus petit niveau linguistique jusqu’au

plus complexe (Plaza, 2014).

Le premier niveau correspond a la phonétique et a la phonologie. Il fait référence au

niveau de la perception des sons et de 1’intonation,

- Le deuxieme niveau est le niveau lexico-sémantique qui se référe au vocabulaire,

- Le troisieme niveau correspondant au niveau morpho-syntaxique et représente la forme
des mots et la construction des phrases. La morphologie désigne la structure qu’ont les
mots au sein de la phrase comme leur conjugaison ou leurs accords, tandis que la syntaxe
désigne I’ordre des mots dans la phrase,

- Le quatriéme niveau est celui du discours et du récit. C’est la capacité a organiser les

énoncés du discours ou les phrases d’un texte,
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- Le cinquiéme niveau correspond au niveau pragmatique. Il fait référence a une

utilisation correcte du langage dans un contexte social.

Ces différents niveaux interagissent les uns avec les autres et ne sont pas indépendants
pendant le développement. Le langage n’est pas une entité uniforme, chaque niveau peut étre
affecté différemment. Il est donc essentiel de prendre chaque domaine en compte lors de

I’évaluation afin de comprendre le profil langagier de I’enfant (Maillart, 2019).

4. Lien entre les habiletés pragmatiques et la communication

Afin d’avoir une communication sociale efficace, il faut pouvoir interpréter et utiliser
les indices verbaux et non verbaux que nous fournit notre interlocuteur, c’est ce qui s’appelle
la pragmatique. Les habiletés pragmatiques font référence a la capacité d’utiliser a bon escient
ses habiletés langagieres en tenant compte des regles sociales et des pratiques et usages partagés
au sein d’une méme communauté (Dardier, 2004). Elles incluent notamment la compréhension
et ’utilisation des intentions de communication, 1’organisation et les styles de discours, les
habiletés de conversation et de prise de tour de parole, la capacité a établir un référent commun,
la capacité a réaliser des inférences, & moduler le langage en fonction du contexte, I’utilisation
des regles de politesse et la compréhension des émotions de I’interlocuteur (Airenti, 2017 ;
Hupet, 1996). En ce sens, il semble que la théorie de 1’esprit soit également liée aux habiletés
pragmatiques.

Ces habiletés influencent les interactions mises en place par I’enfant avec ses pairs
durant la petite enfance. C’est pourquoi, la présence de difficultés pragmatiques semble
entacher la participation sociale de I’enfant et le restreindre dans ses expériences précoces de
socialisation (Coplan & Weeks, 2009 ; Irwin et al., 2002). De plus, les habiletés pragmatiques
sont nécessaires au développement de la compétence communicative (Leinonen et al., 2003).
La communication sociale s’établit grace a I’interaction entre les habiletés d’interaction sociale,
la cognition sociale, la pragmatique et les habiletés langagiéres (Adams, 2005). A I’heure
actuelle, il est important d’€tre un bon communicateur car cela participe a la réussite sociale,

scolaire et professionnelle de la personne.
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Objectif et hypothéses

1. Obijectif de ’étude

L’objectif de cette étude consiste a déterminer le profil langagier des enfants d’age
scolaire atteints d’amyotrophie spinale. A I’heure actuelle, I’aspect médical de cette pathologie
est bien connu, ce qui a permis en 2017 de developper des traitements améliorant
considérablement leur qualité de vie. Des lors, les besoins de ces enfants ont sensiblement
changé et la réalité clinique a évolué pour le personnel soignant. Par exemple, un enfant atteint
d’amyotrophie spinale de type I recevant un traitement verra son espérance de vie allongée et
aura la capacité d’acquérir la station debout et assise. Il y a donc de meilleures perspectives de
développement pour ces enfants et davantage de possibilité de prises en charge pour les
professionnels de santé. De ce fait, il semble nécessaire d’actualiser les données scientifiques
afin d’obtenir un profil langagier précis des enfants traités (ou en cours de traitement) et ainsi,

faire évoluer les pratiques cliniques.

Actuellement, nous manquons considérablement de recherches portant sur le profil
cognitif des enfants atteints d’amyotrophie spinale et particuliérement sur leur développement
langagier. Certaines études semblent indiquer un développement langagier dans les normes,
marqué par une précocité lexicale, sémantique et morphosyntaxique (Sieratzki & Woll, 2002 ;
Viodé-Bénony et al., 2002), mais ces études sont encore peu nombreuses et ne s’intéressent
qu’a une population d’enfants SMA d’age préscolaire. De plus, de nombreuses ¢tudes
présentent des faiblesses méthodologiques comme un biais de sélection des participants
(déces de 73% des participants SMA de type I au cours de 1’étude) (von Gontard et al., 2002),
des études n’évaluant qu'un type de SMA (Riviere & Lecuyer, 2002 ; 2003) 1’absence de
groupe controle (Billard et al., 1992) ou I’absence de contrdle de certaines variables comme le
niveau d’éducation ou du niveau socioéconomique (Chung et al., 2004) mais également
I’utilisation de tests qui ne sont pas adaptés aux atteintes motrices de la population cible
(Riviére & Lecuyer, 2003). Par ailleurs, une seule revue systématique de la littérature (Polido
et al., 2017) existe concernant I’exploration du profil cognitif des enfants atteints
d’amyotrophie spinale. Celle-ci n’inclue que neuf études dont cinq évaluant de fagon
succincte le langage (Billard et al., 1992 ; 1998 ; von Gontard et al., 2002 ; Chung et al.,

2004 ; Riviére et al., 2009) traduisant un manque de données scientifiques valides pour établir

un profil cognitif fiable. A I’heure actuelle, il n’existe pas de consensus permettant de dresser
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un profil cognitif et langagier robuste qui permettrait d’obtenir des informations sur la

trajectoire développementale de ces enfants.

Si les études futures confirment que les enfants SMA ont une limitation fonctionnelle
importante au niveau cognitif et/ou langagier, cela pourrait constituer un argument
supplémentaire en faveur du dépistage néonatal systématique qui pourrait étre étendu a plus

que la Fédération Wallonie Bruxelles.

D’un point de vue uniquement qualitatif, les enfants atteints d’amyotrophie spinale
intriguent le personnel soignant. En effet, ils rapportent que ces enfants sont tres éveillés et ont
un comportement social particulierement avenant. Plusieurs hypotheses pourraient expliquer
cette particularité, notamment le fait qu’ils cotoient régulierement les hopitaux. Cela pourrait
s’expliquer par une compensation cognitive de leurs difficultés motrices (Sieratzki & Woll,
2002). Ainsi, il est nécessaire d’étendre nos connaissances sur le profil cognitif et langagier des

enfants atteints d’amyotrophie spinale tous types confondus et d’age scolaire.

In fine, notre mémoire s’intéresse donc a des enfants SMA de type Il et Il sous
traitement, d’age scolaire. Ainsi, nous espérons pallier le manque de données scientifiques,
élargir les connaissances sur une tranche d’age ou les données manquent et obtenir un profil

langagier plus précis pour cette population.

Notre question de départ est donc la suivante :

Quel est le profil cognitif et langagier d’enfants atteints d’amyotrophie spinale liée au
chromosome 5, tous types confondus ?

Afin de répondre aux objectifs de recherche, trois hypotheses seront a vérifier. Dans un
premier temps, nous chercherons a évaluer le raisonnement non verbal afin d’observer s’il
y a des différences entre nos sujets et nos groupes contréle. Dans un deuxieme temps, nous
nous intéresserons davantage au profil langagier de ces enfants. Nous chercherons a mettre en
évidence dans quelles mesures les enfants SMA ont de meilleures capacités langagiéres
gue celles observées chez les enfants tout-venant de méme age. Puis, nous chercherons a
savoir si de meilleures capacités pragmatiques peuvent expliquer leur comportement

communicatif plus avenant.
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Hypotheses de recherche

* Hypothese 1

La premi¢re hypothése s’intéresse aux capacités cognitives des enfants atteints
d’amyotrophie spinale. Cette hypothese se base notamment sur les résultats des études réalisées
par Whelan (1987) ou plus récemment par von Gontard et ses collaborateurs (2002) qui ont
montré que les enfants SMA possédent un profil cognitif dans les normes par rapport aux
enfants tout-venant. Ainsi, la premiére hypothése suppose que les enfants atteints
d’amyotrophie spinale d’age scolaire ont des capacités cognitives équivalentes a ceux
d’enfants tout-venant de méme age chronologique. Nous nous attendons alors a obtenir des
scores similaires entre nos groupes aux matrices colorées de Raven en fonction de 1’age (Raven,
1956).

* Hypothese 2

La deuxieme hypothese concerne le développement langagier. Divers auteurs ont
montré & travers leurs études que les enfants atteints d’amyotrophie spinale ont un
développement langagier dans les normes toutefois marqué par une précocité au niveau lexical
et morphosyntaxique (Bénony & Bénony, 2005 ; Bénony & al., 2004 ; Viodé-Bénony et al.,
2002 ; Sieratzki & Woll, 2002). Nonobstant, ces études ne portent que sur des échantillons
d’enfants SMA d’age préscolaire. De ce fait, nous chercherons a savoir si la précocité observée
a l’age préscolaire permet aux enfants atteints d’amyotrophie spinale d’obtenir des
performances supérieures dans ces domaines a 1’age scolaire. Nous souhaitons donc examiner
les compétences phonologiques, lexicales, sémantiques, discursives et morphosyntaxiques
d’enfants d’age scolaire. Pour cela, nous émettons 1’hypothése que les enfants SMA d’age
scolaire obtiendront des scores supérieurs a ceux de notre échantillon contrdle dans les
taches évaluant le lexique et la morphosyntaxe et des performances dans les normes pour

les autres domaines langagiers.
* Hypothése 3

La troisieme hypothése provient des observations rapportées par le personnel soignant.
De plus, comme nous 1’avons vu précédemment dans 1’é¢tude de Viodé-Bénony et ses
collaborateurs (2002), les enfants SMA utiliseraient leur langage pour maintenir le controle sur

leurs interlocuteurs afin de contourner leur atteinte motrice et ainsi permettre 1’exploration de
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leur environnement. Pour que tout cela puisse étre réalisable, ils précisent que ces enfants
utilisent des mots tres précis et des phrases plus longues que la moyenne. Ainsi, nous supposons
qu’ils posseéderaient des habiletés langagiéres plus développées entrainant une communication
plus fonctionnelle et donc des interactions sociales plus efficaces que les autres enfants du
méme age. De ce fait, nous nous attendons a ce que les enfants atteints d’amyotrophie spinale
obtiendront des scores supérieurs a notre échantillon contréle dans les taches évaluant la

pragmatique reflétant alors leurs bonnes compétences sociales.
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Méthodologie

1. Présentation de I’étude

Ce mémoire a été réalisé en collaboration avec le CRMN (Centre de Référence des
Maladies Neuromusculaires) du Centre Hospitalier de la Citadelle de Liege. Il s’inscrit dans un
projet & plus grande échelle nommé « Caractérisation du profil développemental et cognitif des
patients atteints d’ Amyotrophie Spinale : étude développementale et neuropsychologique » mis

en ceuvre par le Docteur Servais et Madame Ngawa, neuropsychologue au CRMN.

Dans un premier temps, I’étude a été validée par le Comité Ethique du CHC de Licge
en janvier 2022, puis dans un second temps par le Comité Ethique de la Faculté de psychologie,

logopédie et sciences de I’éducation de 1’Université de Liege en février 2022.

2. Participants

Aprés avoir recu I’accord des différents Comités Ethique, nous avons commencé a
recruter les groupes nécessaires a la réalisation de ce mémoire. Le recrutement a donc

commencé en février 2022.
2.1. Groupe SMA

Le groupe expérimental a été recruté grace au registre des patients suivis au CRMN de
Liege. Nous nous sommes intéresses principalement aux enfants d’age scolaire atteints de SMA

de type Il et III. Des criteres d’inclusion ont été établis préalablement:

- Etre né entre 2010 et 2014,

- Etre atteint d’une amyotrophie spinale de I ou III,

- Ne pas étre atteint de pathologie psychiatrique,

- Ne pas étre atteint d’une autre pathologie concomitante,

- Se situer a un niveau socio-culturel semblable a la population genérale belge,

- Parler le francais.
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Suite a 1’¢laboration de ces critéres, nous avons présélectionné les enfants susceptibles
de participer a 1’étude. Parmi eux, 4 enfants dont une fratrie correspondaient aux critéeres
d’inclusion de notre étude. Nous avons donc contacté les 3 parents d’enfants SMA par voie
électronique (sms, appels téléphoniques). Lors de ce premier contact, nous leur avons expliqué
le but de I’¢étude tout en précisant que les tests utilisés étaient différents des années précédentes.
Une fois leur accord obtenu, nous les avons recontactés les jours suivants afin d’organiser les
prochaines entrevues. Deux participants n’ont pas répondu favorablement a notre requéte. Afin
d’obtenir un groupe expérimental plus conséquent, nous avons décidé d’€largir notre critére

d’age :
- Etre né entre 2007 et 2011

Ainsi, dans un second temps, nous avons contacté les parents d’enfants correspondant aux
nouveaux critéres. Tous, ont donné leur accord pour participer a 1’étude. Au total, notre
échantillon est donc composé de 5 enfants atteints d’amyotrophie spinale de type II ou IIT 4gés
entre 10 ans et 15 ans. C’est en tenant compte du profil du groupe expérimental que nous avons

recruter notre groupe controle.
2.2. Groupe contréle

Afin de comparer les performances des patients SMA, nous avons constitué un groupe

controle. Les sujets recrutés ont respecté les critéres d’inclusion ci-dessous :

Etre né entre 2007 et 2011 ;
- Ne pas étre atteint d’une pathologie musculaire ;
- Ne pas étre atteint de pathologie psychiatrique ;

- Ne pas étre atteint de difficulté développementale (telle qu'une dyslexie, une dyspraxie,

un trouble du langage) ;

- Se situer a un niveau socio-culturel semblable a la population générale belge ;
- Ne pas étre suivi en logopédie ;
- Avoir un parcours scolaire typique sans difficulté ;

- Parler le francais ;
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Dans un premier temps, le recrutement a été réalisé auprés de mon entourage. Dans un
second temps, nous avons envoyé des lettres de recrutement! a destination des écoles primaires
et secondaires de la Province de Liege. Avec ’accord du directeur et des enseignants, j’ai pu
distribuer des lettres de recrutement? & destination des parents. Sur cette lettre se trouvaient mes
coordonnées, ainsi les parents pouvaient directement me contacter s’ils acceptaient que leur

enfant fasse partie de 1’étude.

Au vu de I’écart d’age entre nos participants expérimentaux, nous avons décidé de créer
2 groupes contrdle. Le groupe contrdle 1 est constitué de 15 enfants scolarisés entre la quatrieme
et la sixieme primaire. Quant au groupe controle 2, il est constitué de 10 enfants scolarisés entre

la cinquieme et la troisieme secondaire.

3. Outils utilisés

Pour répondre a nos hypothéses de recherche, nous avons proposé divers outils que

nous allons vous présenter.
3.1. Tache évaluant le raisonnement non verbal

Dans un premier temps, nous avons administré les matrices colorées de Raven (Raven,
1956) a ’ensemble de nos participants. Ce test permet de mesurer le raisonnement non verbal,
il est destiné aux enfants agés de 4 a 11 ; 6 ans, aux personnes agées et aux personnes souffrant
de troubles psychologiques et/ou physiques. Le test est administré en version papier et il
comprend 36 items divisés en 3 parties de 12 items chacun. Notons que 23 de ces items sont
présentés sur un fond coloré afin de stimuler visuellement ’enfant. Chaque item contient un
pattern avec une partie manquante. L enfant doit alors inférer puis pointer parmi les 6 images
proposeées, celle qui permet de compléter la partie manquante de fagcon adequate. Chaque partie
présente des patterns faisant intervenir différents types de transformations. De plus, la difficulté
augmente au sein de chaque partie. Chaque item compte pour 1 point, le total maximum qu’un
enfant peut obtenir est de 36 points. L’épreuve a été adaptée pour les enfants SMA possédant
des difficultés de motricité fine. En effet, le pointage leur demandant trop de ressource, nous

leur avons propose de dénommer le chiffre associé a la réponse choisie.

! La lettre de recrutement se trouve en annexe 1
2 |a lettre de recrutement se trouve en annexe 2
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3.2. Tache évaluant les capacités langagiéres

Dans un second temps, différentes épreuves ont été utilisées pour évaluer les capacités
langagiéres des enfants. Nous avons souhaité évaluer les cinq domaines du langage oral afin de
recueillir le maximum d’informations. Trois des tests utilisés sont issus de la batterie EVALEO
6-15 (Launay et al., 2018). Nous avons également utilisé I’Epreuve de Compréhension
Syntaxico-Sémantique (E.CO.S.SE) (Lecocq, 1996) ainsi qu’un livre intitulé « Frog story » de
Mercer Mayer (1979).

3.2.1. Dénomination lexicale.?

Dans cette épreuve, ’enfant doit dénommer les images qui lui sont présentées sur
I’ordinateur. Ce test évalue la richesse lexicale et la production correcte de 1’enfant. Le lexique
et la phonologie sont évalués simultanément. Les items au test sont différents en fonction de
I’age de I’enfant. De ce fait, trois versions existent. En tenant compte de 1’age des enfants, nous
avons utilisé la deuxiéme version (quatrieme a sixieme primaire) et la troisiéme version
(premiére a troisieme secondaire). Les versions se composent respectivement de 23 et 50 items.
Chaque item est coté sur 2 points si I’enfant dénomme I’image spontanément et si la production
est correcte. Nous attribuons 1 point si ’image est dénommée grace a une ébauche ou si la
production phonologique est correcte a la suite d’une répétition. La cotation se fait de maniére

informatique.
3.2.2. Désignation lexicale.*

Dans I’épreuve de désignation lexicale, chaque série présente 4 images. L’ordinateur
produit un mot oralement et I’enfant doit désigner le ou les mot(s) correspondant a celui énoncé.
Parmi les mots produits oralement, certains peuvent avoir plusieurs significations : le mot
« grue » par exemple. Dans ce cas, plusieurs images peuvent étre correctes. Dans certaines
séries, on retrouve egalement des distracteurs phonologiques et/ou des distracteurs
sémantiques. Par exemple, I’enfant doit désigner I’image d’un « infirme» et dans les
propositions se trouvent un « infirmier ». Tout comme pour 1’épreuve de dénomination lexicale,
les items au test sont différents en fonction de 1’age de 1’enfant. De ce fait, trois versions
existent. En tenant compte de 1’age des enfants testés nous avons utilisé la deuxieéme version

(quatrieme a sixieme primaire) comprenant 42 items et la troisieme version (premiere a

3 Epreuve issue de la batterie EVALEO (Launay et al., 2018)
* Epreuve issue de la batterie EVALEO (Launay et al., 2018)
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troisieme secondaire) comprenant 39 items. Par ailleurs, certains items sont similaires en
dénomination et en désignation, c’est pourquoi ces deux épreuves doivent étre séparées au
minimum de deux autres épreuves comme il est indiqué dans les consignes de passation. La

cotation de cette épreuve se fait de maniére informatique afin d’obtenir un score sur 156.
3.2.3. Epreuves de pragmatique.®

Les épreuves de pragmatique sont normées pour des enfants entre la premiére primaire
et la troisieme secondaire. Elles comprennent une épreuve pour le versant production et cing

épreuves pour le versant compréhension.

En ce qui concerne le versant productif, I’épreuve évalue les capacités pragmatiques sur le plan
social. On présente des images a I’enfant et on lui fait écouter une histoire. Ensuite, il doit
répondre a des questions situationnelles en imaginant ce que le personnage aurait pu faire ou

dire.

Sur le versant réceptif, on trouve une épreuve sur les émotions. Celle-ci est divisée en trois
sous-épreuves. Dans la premiére intitulée « reconnaissance des émotions », I’enfant voit sur
I’ordinateur 5 images de visages d’enfants exprimant une émotion différente. Il doit alors
désigner celle qui a été produite oralement par 1I’ordinateur. Une fois que I’enfant a reconnu les
émotions, nous évaluons sa capacité a identifier les émotions en situation : les images utilisées
sont les mémes que celles de 1’épreuve précédente. L’ordinateur produit une phrase et 1I’enfant
doit déterminer parmi les visages celui représentant 1I’émotion adéquate par rapport a la situation
entendue. Enfin, nous leur proposons une épreuve de compréhension de situations en fonction
des émotions. Dans celle-ci, I’expérimentateur dispose une image devant 1’enfant. Une situation
est énoncée par 1’ordinateur puis 1’enfant doit répondre a une question sur I’émotion présente
sur I’image. Par exemple, « Pourquoi le monsieur est-il inquiet ? ». Cette épreuve fait appel a

I’imagination de I’enfant.

L’¢épreuve de théorie de 1’esprit est divisée en 2 niveaux. Elle permet d’évaluer les capacités de
I’enfant a attribuer des états mentaux a autrui. Le principe est similaire dans les deux niveaux,
I’enfant voit des images sur papier, entend une histoire puis il doit inférer grace a des questions
(une seule pour le premier niveau, deux pour le deuxiéme niveau) les états mentaux des

personnages principaux.

> Epreuve issue de la batterie EVALEO (Launay et al., 2018)
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L’¢épreuve suivante évalue la compréhension de 1’intention selon I’intonation. L’enfant entend
des phrases énoncées par 1’ordinateur et il doit désigner parmi trois propositions, 1’intention
adéquate. Puis, la derniére épreuve s’intitule « la pragmatique au quotidien ». L’enfant entend
une phrase synthétique, il doit alors choisir parmi trois propositions qui lui sont énonceées celle
qui est la plus appropriée s’il était a la place du protagoniste. Toutes les situations peuvent étre
vécues au quotidien. La réussite a un item entraine I’obtention d’un point & chaque épreuve.

Ainsi, nous obtenons un score total en pragmatique sur 35.
3.2.4. E.CO.S.SE (Lecocq, P.,1996)

Cette épreuve évalue les capacités de compréhension syntaxico-sémantique de I’enfant.
Dans un premier temps, nous vérifions si I’enfant connait les 51 mots de 1’épreuve qui seront
ultérieurement utilisés dans les énoncés. Dans cette partie, 6 feuilles sont présentées
successivement sur lesquelles se trouvent entre 8 et 10 dessins. L’enfant doit alors désigner le
mot produit par I’expérimentateur, si le mot désigné est incorrect, I’expérimentateur fournit la
réponse correcte. Si les enfants ne produisent aucune erreur en désignation et s’ils sont agés de
plus de 7 ans, I’épreuve débute a partir du bloc J comme cela est préconisé dans les consignes
de passation du test. Ainsi, 56 phrases sont énoncées oralement par I’expérimentateur et I’enfant
doit identifier I’image correspondant a ce qu’il a entendu parmi les 4 proposées. Nous avons
pris garde de ne montrer les images qu’une fois 1’énoncé lu et de cacher, a I’aide d’une feuille
blanche, la phrase écrite située sur la page supérieure pour empécher la distraction. Par ailleurs,
il est impossible de répéter les énoncés sauf dans le cas d’un bruit qui serait venu perturber
I’épreuve. Les items sont répartis par blocs de 4 et tiennent compte des reégles syntaxiques
(termes topologiques, les conjonctions de coordinations...). Le score maximal est de 56. De ce
fait, pour chaque réponse correcte, un point est attribué. L’épreuve a été adaptée pour les enfants
SMA possédant des difficultés de motricité fine. En effet, le pointage leur demandant trop de

ressource, nous leur avons proposé de dénommer le chiffre associé a la réponse choisie.
3.2.5. LaFrog Story.

Cette épreuve s’appuie sur un livre intitulé « Frog, where are you ? » écrit par Mercer
Mayer en 1979. Le livre possede 24 images en noir et blanc, sans texte, réparties sur 15 pages.
Il s’agit d’une histoire de type séquentielle que I’on demande a I’enfant de nous raconter.
L’histoire s’intéresse a un petit garcon et son chien qui sont partis a la recherche de leur
grenouille qui a fugué durant la nuit. Tout au long de leur recherche, le garcon et son fidele

compagnon vivent différentes aventures et finissent par retrouver leur grenouille. La passation
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se fait de maniere individuelle. Dans un premier temps, nous donnons la consigne suivante :
« C’est I’histoire d’un petit garcon, d’un chien et d’une grenouille. Tu vas regarder les images
jusqu’au bout puis tu me raconteras I’histoire. ». Dans un second temps, 1’enfant dispose de 5
a 10 minutes pour prendre connaissance du livre. Une fois prét, il peut me raconter 1’histoire en
s’appuyant sur les images. Le récit est alors semi-induit cela permet ainsi de ne pas faire appel

a la mémoire de I’enfant. Les récits ont été enregistrés afin de les retranscrire puis de les coder.

Nous avons souhaité analyser ces récits selon deux aspects centraux : la macrostructure et la
microstructure. La macrostructure correspond a la dimension globale du texte c’est-a-dire que
I’on s’intéresse a la structure narrative qui permet d’organiser le récit oral de maniére cohérente.
La microstructure, quant a elle, concerne la structure locale des mots et des phrases permettant
la cohésion du texte. Elle correspond principalement aux aspects linguistiques permettant la

connexion des idées et les indicateurs de complexité lexicales et morphosyntaxiques.

Afin d’évaluer la macrostructure, nous avons utilisé la grille® de Debove-Hilaire et Durand
(2008) modifiee en 2012 par Bozian et Montay dans leur mémoire. Celle-ci permet de relever
précisément les différents éléments de I’histoire correspondant au schéma narratif. Nous
attribuons 1 point lorsque la proposition est présente dans le récit oral, ainsi nous obtenons un

score sur 39 points.

Afin d’évaluer la microstructure du récit, nous nous sommes inspirés de la méthodologie
utilisée dans I’article de Norbury et Bishop (2003). Afin de mettre en évidence la longueur de
I’histoire, nous avons compté le nombre de mots. Un mot est compté comme tel du moment
qu’il fait sens seul. Par exemple, « I s est fait piquer » compte pour 4 mots. Les mots composés
possédant des tirets comptent pour un seul mot. Les répétitions, hésitations, énoncés
inintelligibles et commentaires extérieurs a 1’histoire ont été exclus du décompte de mots. Puis,
nous avons sélectionnés des mesures syntaxiques. Nous avons comptabilisé le nombre de
phrases complexes notamment le nombre de propositions indépendantes juxtaposées (ils
trouvent un nid d’abeille, ils vont vers la), de propositions indépendantes coordonnées (ils sont
allés dehors et ont continué a le chercher), de propositions subordonnees relatives (un petit
garcon qui joue), de propositions subordonnées conjonctives (la grenouille part quand le chien
et le petit garcon dorment) et de phrases passives (il est poussé par le hibou). Ensuite, nous
nous sommes intéressés a la cohésion référentielle (utilisation de mots adéquatement associés

aux antécédents préalablement introduits). Nous avons comptabilisé le nombre de référents

®La grille se trouve en annexe 3
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nominaux indéfinis ou définis et pronominaux utilisés pour présenter les personnages
(introduction), réintroduire les personnages quand d’autres personnages sont intervenus dans
I’histoire et maintenir la référence des personnages au cours du récit. Les référents pluriels ont
¢été exclus de 1’étude. Nous avons également compté le nombre de pronom ambigu. Un pronom
est ambigu s’il est impossible de savoir s’il se référe au chien ou au garcon sans avoir une
connaissance supplémentaire de I’histoire. Si les informations sémantiques de la phrase étaient
suffisantes, par exemple « il a crié », les références ont été codées comme des réintroduction.
Tout d’abord, nous avons calculé le nombre total de pronoms puis de noms utilisés dans
I’entiereté du récit. Ensuite, nous avons relevé comment les deux personnages principaux ont
été introduit dans 1’histoire c¢’est-a-dire soit grace a un nom indéfini (un chien, un bonhomme,
un garcon) soit par un nom défini (Jean-Paul, le chien, le petit gar¢on), ce score est exprimé en
pourcentage. Ensuite, nous avons comptabilisé le nombre de référents pronominaux et
nominaux utilisés lors de la réintroduction et du maintien des deux personnages principaux au

cours de I’histoire.

Par ailleurs, nous avons souhaité aller plus loin dans notre analyse de récit. Nous avons donc
choisi d’analyser « les commentaires évaluatifs » appelés ainsi par Bamberg et Damrad-Frye
(1991). Ils permettent de se détacher d’un récit purement descriptif et d’obtenir une dimension
évaluative de I’histoire du point du vue du narrateur. De ce fait, il attribue des états mentaux
aux personnages et explique les causes/conséquences des comportements/actions présents dans
I’histoire. Nous avons repris les 5 catégories utilisées par Bamberg et Damrad-Frye (1991)
dans leur étude :

> Les états d’esprit. Dans un premier temps, nous avons comptabilisé les références
aux émotions des personnages « il n’est pas content ». Dans un deuxiéme temps, nous
avons relevé les verbes d’états mentaux qui impliquent la compréhension du point de
vue des personnages. Nous les avons separés en 4 categories: les verbes de
communication (crier, appeler, dire, repondre, aboyer), de croyances/désirs (croire,
penser, vouloir, essayer), de cognition générale (décider, savoir, comprendre) et
d’expérience (entendre, voir, regarder, sentir). Dans un dernier temps, nous avons
comptabilisé I’ensemble des verbes utilisés dans chaque récit. Précisons que deux

verbes 1’un a la suite de I’autre, conjugués ou non, sont comptés comme 2 verbes

ruche ». Afin de controler I’effet de longueur, nous avons fait un rapport entre le

nombre de verbes d’états mentaux et le nombre total de verbes utilisés.
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> Le type de discours. Nous relevons si le narrateur utilise du discours direct dans sa
narration.

> Les marques d’idée incertaine. Les marques linguistiques utilisées pour montrer
une incertitude concernant 1’histoire. Par exemple, « ils se disent que peut-étre la
grenouille se cache derriere le tronc ».

> La négation. Le nombre de fois ou la négation est exprimée pour contredire les
attentes du personnage. Si la négation n’est pas construite correctement, absence du
« ne » par exemple, elle sera tout de méme comptabilisée comme telle.

» Les connecteurs causaux. Nous comptons le nombre de fois ou ils sont utilisés. Ils
indiquent la capacit¢ de I’enfant a intégrer les informations de I’histoire pour
expliquer une émotion ou un comportement. Par exemple, « les abeilles courent apres
son chien parce qu’il a fait tomber le nid ». Les connecteurs recherchés sont :
puisque, a cause (de), c¢’est pourquoi, donc, afin de, dans le but de, parce que, du

coup.
3.3.  Children’s Communication Checklist (Bishop, 1998)

Nous avons demandé aux parents de remplir le questionnaire « Children’s
Communication Checklist » créé par Bishop en 1998 et traduit en francais par Maillart (2003).
Ce questionnaire permet d’évaluer les capacités pragmatiques et donc ’utilisation du langage
en contexte. Elle s’adresse généralement a des enfants ayant des difficultés langagiéres agés de
6 a 16 ans afin d’objectiver un trouble pragmatique en plus du trouble langagier. Elle comprend
70 items répartis en 9 sous-échelles. Les 2 premieres échelles évaluent la structure du langage,
les 5 suivantes évaluent les difficultés pragmatiques et les 2 derniéres évaluent les aspects non
linguistiques des comportements autistiques. La grille doit étre remplie par des personnes
cotoyant réguliérement I’enfant (parents, instituteurs). Les items peuvent étre regroupés en deux
categories : ceux soulignant une difficulté de communication et ceux mettant en lumiére les
forces de I’enfant. On demande ainsi a I’entourage d’évaluer si le comportement s’applique
«un peu », « pas du tout », « tout & fait » ou « ne s’applique pas ». Ainsi, on accorde deux
points si le comportement s’applique « tout a fait » et un point s’il s’applique « un peu ».
Toutefois, nous accordons un signe positif aux items qui décrivent une force chez I’enfant et un
signe négatif s’ils soulignent une difficulté. Nous ajoutons 30 points au score total obtenu par
sous-échelle afin d’éviter les scores négatifs. En ajoutant les sous-échelles C; D ; E ; F et G,

nous obtenons le score pour la composante pragmatique.
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4. Procédure générale

4.1.  Conditions de testing

L’ensemble des testing a été réalisé au domicile des parents aussi bien pour le groupe
contréle que pour le groupe expérimental en région Wallonne. Deux séances d’1 heure ont été
nécessaires pour récolter les données afin d’éviter la fatigabilité des enfants. Les difficultés de
concentration et d’attention ne faisaient pas partie de nos critéres d’exclusion d’ou les
précautions mises en place. Les seances étaient espacées de 2 jours a 2 semaines maximums,

en fonction des disponibilités des parents. La durée moyenne de passation des tests était d’1h40.

Dans un premier temps, tous les parents ont recu une note d’information détaillée
concernant 1’étude en cours’. Dans un second temps, nous leur avons remis un consentement
libre et éclairé® ainsi qu’un questionnaire anamnestique®. Grice a ce questionnaire
anamnestique, nous avons constitue une base de données descriptives et anamnestiques pour le
groupe expérimental®® et pour les groupes contréle!!. Ces documents étaient distribués a chaque
début de séance. En ce qui concerne la passation, chaque enfant a été évalué de maniere
individuelle pendant les 2 séances. Lorsque les conditions étaient optimales, 1’endroit était

calme, lumineux et nous disposions d’une table adaptée a 1’enfant.

Préalablement, nous avons établi un ordre de passation pour les tests. De ce fait, lors de
la premiére séance nous faisons passer la dénomination et lors de la deuxiéme séance, la
désignation. Afin de diminuer les biais, nous avons fait attention a respecter 1’ordre pour chaque
participant, a donner les mémes consignes a chaque enfant et a garder la méme posture durant
nos entretiens. Comme précédemment dit, des aménagements ont été mis en place afin
d’administrer de fagon optimale les taches aux enfants atteints d’amyotrophie spinale ayant des
problémes de motricité fine. Pour ce faire, aprés m’étre assurée qu’il maitrisait les chiffres, les
sujets 4 et 5 ont pu nommer le numéro correspondant a I’image de son choix dans les épreuves

de désignation lexicale et des matrices colorees de Raven.

7 La note d’information se trouve en annexe 4

8 Le consentement libre et éclairé se trouve en annexe 5
% Le questionnaire anamnestigue se trouve en annexe 6
10 |_es données se trouvent en annexe 7

11 Les données se trouvent en annexe 8
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Tableau 2. Ordre de I'administration des taches

Ordre des tests.

Premiére séance. 1. Les matrices colorées de Raven (Raven, 1956)
2. Dénomination lexicale de ’EVALEO (Launay et al., 2018)
3. L’E.CO.S.SE (Lecocq, 1996)

Deuxieme séance. 4. «Frog, where are you ? » de Mercer Mayer (1979)
Désignation lexicale de ’EVALEO (Launay et al., 2018)
6. Epreuves de pragmatique de ’EVALEO (Launay et al., 2018)

4.2, Analyses statistiques

Les résultats obtenus aux épreuves langagiéres et cognitives ont été analysés a la
manicre d’une étude de cas. Les performances de chaque enfant atteint d’amyotrophie spinale
seront comparées individuellement a la performance du groupe contréle (GC) associé a leur
age chronologique.

Nous avons utilisé un test non paramétrique : le test t modifié de Crawford. Ce test
permet de situer un sujet par rapport a un petit échantillon contréle en indiquant si le score de
ce sujet est significativement différent de la norme de 1’échantillon contréle. (Crawford et al.,

2010). L’analyse quantitative a été réalisée grace au programme Singlims_ES.exe.

En regard de nos hypothéses, nous cherchons a savoir si les enfants atteints de SMA
ont des performances déficitaires ou supérieures a la norme de nos échantillons contréle. De
ce fait, pour qu’un résultat soit significatif, la probabilité doit étre inférieure ou égale a 0.025
(p < 0.025). Les resultats sont détaillés dans la partie suivante en précisant le score ou le
temps de reponse (en secondes), la valeur du t de Crawford, la probabilité (p < 0.025) et le
percentile qui représente le pourcentage de la population qui pourrait obtenir un score

inférieur a celui du sujet.
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Résultats

1. Présentation des résultats

Dans cette partie, nous allons vous présenter les résultats de nos analyses afin de répondre

a nos hypotheses précédemment citées.

1.1. Le raisonnement non verbal des enfants atteints
d’amyotrophie spinale
Notre premiere hypothese suppose que les enfants atteints d’amyotrophie spinale ont

des résultats similaires a ceux des enfants tout-venant pour 1’épreuve évaluant le raisonnement

non verbal.
40
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Figure 1. Moyenne de GC 1 et GC 2 et résultats obtenus par les sujets SMA a I’épreuve des matrices colorées de
Raven

Tableau 3. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les matrices colorées de Raven du groupe 1

GC1
Moyenne (ET) Sujets Score  Valeurt Valeur p Percentile
. ) Sujet 1 32 t=0.11 p=0.92 P54
Matrices colorées de .
Raven /36 SLLET e SUJ_e'[ 2 36 t=1.40 p=0.18 PO1
Sujet 3 34 t=0.76 p =0.46 P77
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Premierement, nous avons comparé les résultats obtenus par nos sujets 1, 2 et 3 a la

moyenne de notre groupe contréle 1. Les résultats obtenus grace au test t modifié de Crawford

ne montrent aucune différence significative pour le sujet 1, le sujet 2 ainsi que pour le sujet 3.

Tableau 4. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les matrices colorées de Raven du groupe 2

GC?2

Moyenne (ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Matrllgis ggl/o:srges de 31.60 (2.59) Su;_et 4 30 t=0.59 p = 0.57 P29
v Sujet 5 32 t=0.15 p =0.89 P56

Puis, nous avons comparé les scores du sujet 4 et du sujet 5 a la moyenne de GC 2.

Selon le test t modifié de Crawford, aucune différence significative n’est observée au niveau

du raisonnement non verbal chez le sujet 4 et chez le sujet 5 pour I’épreuve des matrices

colorées de Raven.

A la suite de ces analyses, nous pouvons affirmer que les sujets atteints d’amyotrophie

spinales ont des résultats comparables a ceux des échantillons contréle correspondant a leur

A

age.

1.2. Lelangage oral des enfants atteints d’amyotrophie spinale

Afin de répondre a notre deuxieéme hypothese, nous nous sommes intéressés aux

différents domaines langagiers. Notre hypothése suggere que les enfants atteints

d’amyotrophie spinale ont des scores supérieurs au groupe controle pour les épreuves

évaluant le lexique et la morphosyntaxe et des résultats dans les normes pour les autres

domaines.

1.2.1. La phonologie

Dans un premier temps, nous nous sommes intéresses a la composante phonologique

du langage oral. Cette épreuve présente un effet plafond, en effet I’ensemble des sujets du

groupe contr6le 1 et 2 ont obtenu un score de 100/100, soit la note maximale. Les sujets

atteints d’amyotrophie spinale tous groupes confondus ont également obtenu le score de 100

en accord avec ceux obtenus par nos groupes contréle.
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1.2.2. Le lexique

Dans un deuxiéme temps, nous avons analysé la composante lexicale du langage. Afin
d’analyser les scores et les temps de réponse aux épreuves de dénomination, de désignation et
le score du gain lexical chez les sujets SMA, nous avons, & nouveau, réalisé un test t modifié
de Crawford. Les résultats sont détaillés dans le tableau 5, précisant le score ou le temps de

réponse (en secondes), la valeur du t de Crawford, la probabilité (p < 0.025) et le percentile.

180 GC1
160 I SU]: etl

Sujet 2
140 Sujet 3
120

100
g0 |
60
40
20

Score

GC1 Sujetl  Sujet2  Sujet3 Dénomination Désignation

Figure 3. Temps de réponse en dénomination pour le  Figure 2. Scores obtenus aux épreuves de dénomination et désignation pour le

groupe 1

groupe 1

Tableau 5. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les épreuves lexicales du groupe 1

MoySn(r:]el ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile

Sujet 1 180.10 t=1.07 p=20.30 P85

Temps dénomination 205.35 (22.78) Sujet 2 193.5 t=0.50 p =0.62 P69

Sujet 3 221.3 t=-0.68 p=0.51 P25

, L Sujet 1 88 t=0.87 p=0.40 P80

Denomination 82.07 (6.63) Sujet 2 81  t=-016 p=088 Paa
lexicale /100 :

Sujet 3 77 t=-0.74 p=0.47 P24

Désignation lexicale Su!et L 163 t=123 p=024 Pes

1168 157.33 (4.47) Sujet 2 155 t=-0.51 p=0.62 P31

Sujet 3 152 t=-1.16 p=0.27 P13

Nous n’observons aucune différence significative entre nos sujets et la moyenne des
résultats obtenus de GC 1 et cela pour toutes les variables. Les scores obtenus par le sujet 3 ne
sont pas significativement inférieurs a la norme, toutefois il présente des résultats plus faibles
gue ceux obtenus par les enfants SMA de méme age. Il a été plus long a dénommer les images
(P25) et obtient des scores plus faibles en dénomination lexicale (P24) et en désignation
lexicale (P13).
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Figure 5. Temps de réponse en dénomination pour le

groupe 2

Tableau 6. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les épreuves lexicales du groupe 2
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GC2
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Figure 4. Scores obtenus aux epreuves de dénomination et désignation
pour le groupe 2

GC2 .
Moyenne (ET) Nom Score Valeur t Valeur p  Percentile
L Sujet4 31160 t=-2.27 p=0.05 P2
Temps dénomination 228.63 (3.18)
Sujet 5 261.50 =-0.90 p =0.39 P5
Den_ommatlon 74.80 (16.44) Sujet 4 62 t=-0.74 p=0.48 P24
lexicale /110 Sujet 5 81 t=036 p=0.73 P64
De§|gnatlon 141.00 (7.94) Sujet 4 140 t=-0.12 p=0091 P32
lexicale /156 Sujet 5 143  t=024 p=082 P55

Nous observons une absence de différence significative sur toutes les variables pour le

sujet 4 et le sujet 5 par rapport a GC2. Néanmoins, nos deux sujets SMA présentent un temps

de réponse en dénomination lexicale plus long que GC2. Ils se trouvent respectivement au P2

et au P5 correspondant a une performance faible.

1.2.3. La morphosyntaxe

Dans un troisieme temps, nous avons analysé les épreuves évaluant la morphosyntaxe.

A nouveau, nous avons utilisé le test t modifié de Crawford. Les résultats sont détaillés dans

les graphiques ci-dessous.
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Figure 6. Moyennes de GC1 et GC2 et résultats obtenus par les sujets SMA a I’E.CO.S.SE

Tableau 7. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour I’E.CO.S.S.E du groupe 1

GC1

Sujetl  Sujet2

Sujet 3

GC2  Sujet4

Sujet 5

Moyjniel ET) Sujets Score  Valeurt Valeur p Percentile
Sujet 1 54 t=10.68 p=0.51 P75
E.CO.S.SE /56 52.80 (1.70) Sujet 2 55 t=1.25 p=0.23 P88
Sujet 3 51 t=-1.03 p=0.32 P16

Les analyses montrent qu’il n’y a aucune différence significative entre les sujets 1, 2 et

3 par rapport aux résultats obtenus par GC1. Toutefois, nous observons que la performance du

sujet 3 est inférieure a la moyenne (P16) tandis que les sujets 1 et 2 obtiennent des scores

supérieurs au percentile 75.

Tableau 8. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour I’E.CO.S.SE du groupe 2

GC2
Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)
Sujet 4 54 t=0.63 p =0.54 P73
E.CO.S.SE /56 51.90 (3.18) -
Sujet 5 55 t=0.93 p=0.38 P81

Aucune différence significative n’est observée pour les sujets 4 et 5. De plus, nous

observons que les sujets atteints d’amyotrophie spinale ont des résultats supérieurs a ceux de

GC2.
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1.2.4. Le récit
1.2.4.1. Macrostructure

Pour analyser les scores des sujets atteints d’amyotrophie spinale a I’épreuve de récit,
nous avons, a nouveau, réalisé un test t modifié de Crawford. Les résultats sont présentés dans
les tableaux ci-dessous.

35
30

|

20

Score

15

10

GC1 Sujetl Sujet2 Sujet3 GC2 Sujet4 Sujets

Figure 7. Moyennes de GC1, GC2 et résultats obtenus par les sujets SMA pour
I’évaluation de la macrostructure du récit

Tableau 9. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour [’évaluation de la macrostructure du récit du
groupe 1

GC1 . .
Moyenne (ET) Sujets Score  Valeurt Valeurp  Percentile
Sujet 1 31 t=2.19 p =0.05 P98
Macrostructure /39 24.40 (2.92) Sujet 2 30 t=1.86 p =0.08 P96
Sujet 3 28 t=1.19 p=0.25 P87

Bien qu’aucune différence ne soit significative, nous constatons que les sujets atteints

d’amyotrophie spinale ont des performances superieures a 75% des participants de CG1.
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Tableau 10. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour I’évaluation de la macrostructure du récit du

groupe 2
cC2 Sujets Score Valeur t Valeur Percentile
Moyenne (ET) ) P
Sujet 4 27 t=0.71 p=0.50 P75
Macrostructure /39 23.50 (4.70) :
Sujet 5 23 t=-0.10 p =0.92 P46

Aucune différence significative n’a été relevée dans 1’analyse des résultats des sujets 4

et 5. Les performances de ces sujets ne different donc pas de la norme.

1.2.4.2. Microstructure
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Figure 9. Nombre de mots utilisés dans les récits du groupe 1
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Figure 8. Nombre de phrases complexes utilisés dans les

Tableau 11. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour le nombre de mots et le nombre de phrases complexes

utilisés dans les récits du groupe 1

GC1
Moyenne (ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile

Sujet 1 363 t=1.50 p=0.15 P92

Nombre de mots 277.07 (55.31) Sujet 2 308 t=0.54 p=0.60 P70

Sujet 3 194 t=-1.45 p =0.17 P8

Sujet 1 60 t=2.27 p=0.04 P98

Nombre de phrases complexes 40,07 (8,50) Sujet 2 44 t=0.45 p =0.66 P67
Sujet 3 30 t=-1.15 p =0.27 P14

Les analyses montrent qu’il n’y a pas de différence significative entre le sujet 1, le

sujet 2 et le sujet 3 par rapport a GC1. Toutefois, nous observons que les performances du

sujet 1 sont supérieures a celles de GC1, le placant au P92 pour le nombre de mots et au P98

pour le nombre de phrases complexes utilisées dans son recit.
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Afin de d’approfondir notre analyse, nous nous sommes attardées sur les types de phrases
utilisés au sein du récit.
40 GC1
Sujet 1

35 Suj:et 2
Sujet 3
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Figure 10. Nombre de phrases complexes utilisés dans les récits du groupe 1
en fonction du type de phrases

Tableau 12. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les types de phrases utilisés dans les récits du groupe 1

GC1

Moyenne (ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Sujet 1 14 t=3.22 p = 0.006* P100
- Proposition indépendante 5.20 (2.65) Sujet 2 7 t=0.66 p=0.52 P74
juxtaposee (JUX) Sujet 3 2 t=-117 p=0.26 P13
Sujet 1 36 t=1.29 p =0.22 P89
- Proposition indépendante 27.07 (6.72) Sujet 2 32 t=0.71 p=0.50 P76
coordonnée (COOR) Sujet 3 25 t=-0.30 p=0.77 P38
. ) Sujet 1 4 t=0.54 p =0.60 P70
- :&fﬁi?;ﬁ;’bordonnees 3.00 (1.81) Sujet 2 3 t=0 p=1 P50
Sujet 3 1 t=-1.07 p =0.30 P15
- Proposition subordonnée Su!et L 8 t=117 p=026 P87
conjonctive (CONJ) 4.27 (3.08) Sujet 2 2 t=-0.71 p =0.49 P24
Sujet 3 1 t=-1.03 p=0.32 P16
Sujet 1 0 t=-0.80 p=0.44 P22
- Phrases passives (PASS) 0.53 (0.64) Sujet 2 0 t=-0.80 p=0.44 P22
Sujet 3 0 t=-0.80 p=0.44 P22

*:p<0.025

Nous observons que le sujet 1 obtient une performance significativement supérieure a
celle de GC2 pour le nombre de phrases indépendantes juxtaposées utilisées dans le récit.
Hormis pour la variable reprenant le nombre de phrases passives utilisées, le sujet 1 est le seul
a obtenir des scores supérieurs a GC1 pour toutes les autres variables. Les sujets 2 et 3

obtiennent des résultats comparables a ceux de GCL.
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Puis, nous avons analysé les procédés linguistiques utilisés par les enfants pour faire
référence aux personnages dans leurs récits.

Tableau 13. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour la cohésion référentielle utilisée dans les récits du groupe 1

GC1
Moyenne (ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Sujet 1 19 t=1.02 p=0.32 P84
ko Nombre de noms 13.60 (5.12) Sujet 2 14 t=0.08 p=0.94 P53
j= Sujet 3 12 t=-0.30 p =0.77 P38
5 Sujet 1 16 t=1.54 p =0.14 P93
1% Nombre de pronoms 8.20 (4.89) Sujet 2 7 t=-0.24 p=0.82 P41
Sujet 3 8 t=-0.04 p =0.97 P48
Sujet 1 50 t=-0.42 p=0.68 P34
5 Pourc‘?nga%? de noms 70.00 (46.61) | Sujet2 100 =062 D =054 P73
E ndetinis Sujet 3 50 t=042  p=068 P34
8 Sujet 1 50 t=0.50 p=0.62 P69
£ Pourcegtggfﬂie noms 26.67 (44.98) | Sujet2 0 t=-057  p=058 P29
Sujet 3 50 t=0.50 p =0.62 P69
- Sujet 1 17 t=191 p =0.08 P96
2 Nombre de noms 9.87 (3.62) Sujet 2 11 t=0.30 p=0.77 P62
é Sujet 3 10 t=0.04 p =0.97 P51
= Sujet 1 4 t=2.07 p =0.06 P97
:% Nombre de pronoms 1.27 (1.28) Sujet 2 0 t=-0.96 p =0.35 P18
o Sujet 3 0 t=0.96 p=0.35 P18
Sujet 1 0 t=-0.64 p =053 P27
- Nombre de noms 1.80 (2.73) Sujet 2 1 t=-0.28 p =0.78 P39
% Sujet 3 0 t=-0.64 p =053 P27
3 Sujet 1 12 t=1.13 p=0.28 P86
= Nombre de pronoms 6.93 (4.35) Sujet 2 7 t=0.02 p=0.99 P51
Sujet 3 8 t=0.24 p=0.82 P59

Les résultats obtenus grace au test t modifié de Crawford ne montrent aucune
différence significative pour le sujet 1, le sujet 2 ainsi que pour le sujet 3. Bien qu’aucun des
scores ne soient significatifs, le sujet 1 obtient des performances supérieures a 85% des
participants de GC1 pour 5 des variables (nombre de noms utilisés dans le récit, nombre de
pronoms utilisés dans le récit, nombre de noms utilisés dans la réintroduction des
personnages, nombre de pronoms utilisés dans la réintroduction des personnages et nombre de

pronoms utilisés dans le maintien des personnages au fil de I’histoire).
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Tableau 14. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les commentaires évaluatifs dans les récits du groupe 1

GC1

Sujet 1
Sujet 2
Sujet 3

Figure 11. Nombre de commentaires évaluatifs utilisés dans les récits du

GC1
Moyenne (ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile

e Verbes de communication Sujet 1 0.11 t=0.97 p=035 P83
(COM) 0.07 (0.04) Sujet 2 0.07 t=0.00 p =0.50 P50

Sujet 3 0.11 t=0.97 p=0.35 P83

L. Sujet 1 0.02 t=0.48 p=0.64 P68

*  Verbes de croyances/désirs 0.01 (0.02) Sujet 2 0.02 t=048 D =064 P68
(DE) Sujet 3 0.0 t=-0.48 p =0.64 P32

e Verbes de cognition générale Sujet 1 0.0 t=-0.39 p=0.70 P35
(CO.G) Sujet 2 0.02 t=1.55 p=0.14 P93
0.004(0.01) Sujet 3 0.0 t=-0.39 p=0.70 P35

s Sujet 1 0.08 t =-0.65 p =0.53 P26

*  Verbes d’expériences 0.12 (0.06) Sujet 2 0.10 {=-0.32 p=076 P38
(EXP) Sujet 3 0.16 t=0.65 p =0.53 P74
Sujet 1 6 t=460  p=0.0004* P100

Référence aux émotions (E) 1.20 (1.01) Sujet 2 1 t=-0.19 p=0.85 P43
Sujet 3 1 t=-0.19 p=0.85 P43

Sujet 1 1 t=0.92 p =0.37 P81

Discours direct (DD) 0.40 (0.63) Sujet 2 1 t=0.92 p =0.37 P81
Sujet 3 1 t=0.92 p =0.37 P81

Sujet 1 0 t=-0.47 p = 0.64 P32

Incertitude (IN) 0.20 (0.41) Sujet 2 0 t=-0.47 p =0.64 P32

Sujet 3 0 t=-0.47 p = 0.64 P32

Sujet 1 3 t=2.39 p=0.03 P98

Négation (NEG) 1.27 (0.70) Sujet 2 1 t=-0.37 p=0.71 P36

Sujet 3 0 t=-1.76 p=0.10 P5

Sujet 1 6 t=2.58 p = 0.02* P99

Connecteurs causaux (CC) 1.93 (1.53) Sujet 2 0 t=-1.22 p=0.24 P12
Sujet 3 0 t=-1.22 p=0.24 P12

*:p<0.025
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Nous observons que les performances du sujet 1 sont significativement supérieures a
celles de GC1 pour plusieurs variables : le nombre de référence aux émotions des personnages
dans le récit et le nombre de connecteurs causaux utilisés. En ce qui concerne les sujets 2 et 3,

ils obtiennent des résultats comparables a ceux de GC1.

De la méme fagon nous avons analysé les résultats obtenus par les sujets 4 et 5 en les
comparant a ceux de GC2.
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Figure 14. Nombre de mots utilisés dans les récits du groupe 2 Figure 13. Nombre de phrases Complexes utilisés dans les récits du
groupe 1

Tableau 15. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour le nombre de mots et le nombre de phrases complexes utilisés
dans les récits du groupe 2

GC2
Moyenne (ET) Nom Score Valeur t Valeur p Percentile
Sujet 4 293 t=0.59 =0.57 P71
Nombre de mots 242.5 (82.15) UJ_ P
Sujet 5 263 t=0.24 p=0.82 P59
Sujet 4 43 t=0.77 p=0.46 P77
Nombre de phrases complexes 32.9 (12.39)
Sujet 5 28 t=-0.38 p=0.71 P36

Les analyses montrent qu’il n’y a pas de différence significative entre le sujet 4 et le
sujet 5 par rapport a GC2. Toutefois, nous observons que le sujet 4 obtient des scores

supérieurs a ceux de GC1.

Afin de d’approfondir notre analyse, nous nous sommes attardees sur les types de phrases

utilisés au sein du récit.
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Figure 15. Nombre de phrases complexes utilisés dans les récits du groupe 2 en
fonction du type de phrases

Tableau 16. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les types de phrases utilisés dans les récits du groupe 2

GC2 Nom Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)

- Proposition indépendante 6 (3.94) SIELe 12 1= 16E 2= U1 P
juxtaposée (JUX) ' Sujet 5 2 t=-0.97 p=0.36 P18

- Proposition indépendante 56T Sujet4 22 t=0.41 p=0.69 P65
coordonnée (COOR) o Sujet 5 19 t=0.05 p=0.96 P52

- Proposition subordonnées 3.4 (1.84) S . 1=el 2= U4 P
relative (REL) o Sujet 5 3 t=-0.21 p=0.84 P42

- Proposition subordonnée 35 (2.68) SlLfa 4 t=0.18 L= el
conjonctive (CONJ) T Sujet 5 2 t=-0.53 p=0.61 P30
Sujet 4 0 t=-1.38 p =0.20 P10

- Phrases passives (PASS) 1.4 (0.97) )

Sujet 5 2 t=0.59 p =0.57 P71

Nous observons une absence de différence significative pour I’ensemble des variables.
Tout comme GC2, les sujets 4 et 5 produisent davantage de propositions indépendantes
juxtaposeées et coordonnées, les propositions subordonnées étant nettement moins utilisées. Ils

obtiennent donc des résultats comparables a ceux de GC2.

Puis, nous avons analysé les procédés linguistiques utilisés par les enfants pour faire
référence aux personnages dans leurs récits.
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Tableau 17. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour la cohésion référentielle utilisée dans les récits du groupe 2

GC2 Nom Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)
Sujet 4 15 t=121 p =0.26 P98
= Nombre de noms 9.15 (4.63)
= Sujet 5 13 t=0.79 p =0.45 P94
[«b]
5 Sujet 4 15 t=165 p =0.13 P93
o Nombre de pronoms 6.6 (4.86)
Sujet 5 5 t=-0.31 p =0.76 P62
Sujet 4 100 t=0.54 p =0.60 P70
< Pourcei:;ag:ianoilg noms 75.00 (44.43)
e Sujet 5 50 t=-0.54 p =0.60 P30
>
©
o Sujet 4 0 t=-0.54 p =0.60 P30
I Pourcer:jtf:\?e.de noms 25 00 (4443)
etinis Sujet 5 50 t=0.54 p =0.60 P70
- Sujet 4 13 1=1.82 p =0.10 P95
2 Nombre de noms 5.90 (3.73)
S Sujet 5 10 t=1.05 p =0.32 P84
©
o
5 Sujet 4 2 t=0.95 p =0.37 P82
E Nombre de pronoms 0.90 (1.10)
Sujet 5 2 t=0.95 p =0.37 P82
- Sujet 4 0 t=-0.68 p =0.52 P26
2 Nombre de noms 1.20(1.69)
g Sujet 5 1 t=-0.11 p =0.91 P46
©
o
= Sujet 4 13 t=1.71 p =0.12 P94
E Nombre de pronoms 5.70 (4.06)
Sujet 5 3 t=-0.63 p =0.54 P27
Les résultats obtenus grace au test t modifié de Crawford ne montrent aucune
différence significative pour le sujet 4 et le sujet 5 par rapport a GC2.
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Figure 16. Nombre de verbes d’états mentaux utilisés dans les

récits du groupe 2

Figure 17. Nombre de commentaires évaluatifs utilisés dans les récits du

groupe 2



Tableau 18. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les commentaires évaluatifs dans les récits du groupe 2

GC2 Nom Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)
icati Sujet 4 0.04 t=-0.24 p =0.82 P41
¢ Verbes de communication 0.05 (0.04) .
(Com) Sujet 5 0.04 t=-0.24 p =0.82 P41
e Verbes de croyances/désirs (DE) 0.01 (0.02) Sujet 4 0.02 t=0.48 p =0.64 P87
B Sujet 5 0.08 t=333  p=0.008* P100
¢ Verbes de cognition générale Sujet 4 0.0 t=-0.95 p =0.37 P18
(CO.G) 0.01 (0.01) _
Sujet 5 0.02 t=0.95 p=0.37 P82
Sujet 4 0.05 t=-0.57 p =0.58 P29
e Verbes d’expériences (EXP) 0.08 (0.05) -
Sujet 5 0.06 t=-0.38 p =0.71 P36
Référence aux émotions (E) 1 (1.05) Sujet 4 1 t=10.00 p=1.00 P50
' Sujet 5 1 t=0.00 p=100 P50
i . Sujet 4 0 t=-0.30 p =0.77 P39
Discours direct (DD) 0.3 (0.95)
Sujet 5 0 t=-0.30 p=0.77 P39
. Sujet 4 1 / / /
Incertitude (IN) 0 (0.00)
Sujet 5 0 / / /
o Sujet 4 0 t=-0.72 p=0.49 P25
Négation (NE) 0.9 (1.20)
Sujet 5 2 t=0.87 p=0.40 P80
Sujet 4 3 t=0.40 p=0.70 P65
Connecteurs causaux (CC) 2.2 (1.93)
Sujet 5 1 t=-0.59 p =0.57 P28

*:p<0.025

Nous observons que le sujet 5 obtient une performance statistiquement supérieure a

celle de GC2 pour I'utilisation de verbes de croyances/désirs au sein du récit. Le sujet 4

obtient des résultats comparables a ceux de GC2. Nous n’avons pas pu analyser la variable

incertitude suite a [’absence de données récoltées dans GC2.

1.2.5. Lapragmatique

Pour aller plus loin, nous souhaitons voir si la pragmatique est un domaine du langage

oral qui est plus développé chez les enfants atteints d’amyotrophie spinale. Nous supposons

dans notre troisiéme hypothése que les enfants atteints d’amyotrophie spinale possedent des

capacités pragmatiques supérieures a celles de notre échantillon contréle.

A nouveau, nous avons procédé a une analyse sur les différentes épreuves de

pragmatique grace au test t modifié de Crawford. Dans un premier temps, les parents ont

répondu a un inventaire parental. Dans un second temps, les enfants ont réalisé des taches

évaluant leurs habiletés pragmatiques.
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Figure 18. Moyenne de GC1, GC2 et résultats obtenus par les sujets SMA a
la CCC

Tableau 19. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour la CCC par le groupe 1

Moyjniel ET) Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Sujet 1 148 t=-0.36 p=0.73 P36
CCC 150.87 (7.80) Sujet 2 136 t=-1.85 p =0.09 P4
Sujet 3 142 t=-1.10 p=0.29 P14

Les analyses montrent qu’il n’y a pas de différence significative entre le sujet 1, le
sujet 2 et le sujet 3 par rapport a CG1. Toutefois, nous observons que la performance du sujet

2 est faible (P4) et que les trois sujets ont une performance inférieure a GC1.

Tableau 20. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour la CCC par le groupe 2

GC2
Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)
Sujet 4 158 t=0.89 p =0.40 P80
CccC 151.50 (7.00)
Sujet 5 146 t=-0.75 p =0.47 P24

Les analyses montrent une absence de différence significative pour le sujet 4 et pour le
sujet 5 par rapport a GC2. Néanmoins, nous observons que le sujet 4 se trouve au-dessus de la

moyenne obtenue par GC2.
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Figure 19. Scores obtenus par le groupe 1 aux épreuves de pragmatique
Tableau 21. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les épreuves pragmatique du groupe 1
GC1
Sujets Score Valeur t Valeur p Percentile
Moyenne (ET)
Sujet 1 7 t=0.62 p=0.55 P73
Théorie de I"esprit'? (ToM) /7 6.20 (1.27) Sujet 2 7 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 3 4 t=-1.69 p=0.11 P6
Sujet 1 5 t=0.35 p=0.73 P63
- COIT]preh(?nSlO_n situation 4.80 (056) Sujet 2 5 t=0.35 p= 0.73 P63
(Ce situation) /5 _
Sujet 3 8 t=-3.11 p = 0.008* P<1
. A Sujet 1 5 t=0.26 p=0.80 P60
- Reconnaissance émotions
(RE®) /5 4.93 (0.26) Sujet 2 5 t=0.26 p =0.80 P60
Sujet 3 5 t=0.26 p=0.80 P60
. L Sujet 1 5 t=0.62 p =0.55 P73
- Reconnaissance émotions _
en situations (E°.S) /5 4.33 (1.05) Sujet 2 5 t=0.62 p=10.55 P73
Sujet 3 5 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 1 3 t=-0.92 p=0.37 P19
Intonation /4 3.60 (0.63) Sujet 2 4 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 3 4 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 1 3 t=-0.92 p=0.37 P19
Quotidien /4 3.60 (0.63) Sujet 2 4 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 3 4 t=0.62 p=0.55 P73
Sujet 1 5 t=10.36 p=0.72 P64
Production /5 4.87 (0.35) Sujet 2 5 t=0.36 p=0.72 P64
Sujet 3 3 t=-5.17 p = 0.0001* P<1

*:p<0.025

12 Théorie de ’esprit niveau 1 et 2
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Gréace aux analyses réalisées, nous observons que les performances du sujet 3 sont
significativement infé€rieures a la norme dans la compréhension de situations ainsi qu’en
production. De plus, bien que sa performance ne soit pas significativement inférieure a celle
de notre groupe controle, il obtient une performance faible pour 1’épreuve de théorie de
I’esprit (P6). Quant aux sujets 1 et 2, ils obtiennent des performances comparables a celles de

GC 1 pour toutes les épreuves de pragmatique.

GC2
7 Sujet 4
6 Sujet 5

Scores

ToM Ce situation R.E° E°.S Intonation Quotidien Production

Figure 20. Scores obtenus par le groupe 2 aux épreuves de pragmatique

Tableau 22. Résultats obtenus au test t modifié de Crawford pour les épreuves de pragmatique du groupe 2

GC2
Sujets Score Valeur t Valeurp  Percentile
Moyenne (ET)
Sujet 4 7 t=10.67 p =0.52 P74
Théorie de I’esprit (ToM) /7 6.10 (1.29) -
Sujet 5 7 t=0.67 p=0.52 P74
Sujet 4 5 / / /
- Compréhension situation 5 (0) -
(C® situation) /5 Sujet 5 S / / /
Sujet 4 5 t=0.60 p = 0.57 P72
- Reconnaissance émotions (B4 Sujet 5 5 t=0.60 p=057 P72
(RE®) /5
Sujet 4 4 t=-2.68 p=0.025* P1
- Reconnaissance émotions 4.9 (0.32) Sujet 5 5 t=030 p=077 P61
en situation (E°.S) /5
Sujet 4 4 t=0.56 p =0.60 P70
Intonation /4 3.60 (0.70) -
Sujet 5 4 t=10.56 p =0.60 P70
Sujet 4 3 t=-1.21 p=0.26 P13
Quotidien /4 3.80 (0.63) -
Sujet 5 4 t=10.30 p=0.77 P62
Sujet 4 5 t=0.60 p=0.57 P72
Production /5 4.70 (0.48) :
Sujet 5 5 t=0.60 p=0.57 P72

*:p<0.025
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Aucune analyse statistique n’a pu étre réalisée pour la sous épreuve compréhension de
situation car les sujets atteints d’amyotrophie spinale et les sujets de notre échantillon controle
ont obtenu la note maximale, soit 5/5. Nous remarquons que les performances du sujet 4 sont
significativement inférieures a celles de GC2 pour la reconnaissance des émotions en situation
tandis que ses performances dans les autres épreuves de pragmatique sont dans la norme. Le
sujet 5 obtient des performances comparables a celles de GC2 pour toutes les épreuves

évaluant la pragmatique.
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Discussion

La présente recherche s’inscrit dans la continuité d’un projet plus vaste en collaboration
avec le CHR de la Citadelle répondant a une question de recherche centrale « Quel est le profil
cognitif des enfants atteints d’amyotrophie spinale ? ». Ce mémoire avait pour objectif de
dresser le profil langagier des enfants d’age scolaire atteints d’amyotrophie spinale en
investiguant les différents domaines langagiers. A 1’heure actuelle, la littérature portant sur le
profil cognitif de ces enfants et particulierement leur développement langagier est pauvre. De
plus, grace aux avancées médicales, les nourrissons bénéficient d’un dépistage néonatal et les
patients de traitements. Grace a ces avancees médicales, la réalité clinique change et il est

possible que cela ne coincide plus avec ce que I’on retrouve dans la littérature scientifique.

Dans cette discussion, nous allons tout d’abord revenir sur chacune de nos hypothéeses
en établissant des liens entre les résultats obtenus et les données de la littérature. Nous
aborderons ensuite, les limites de cette étude. Pour conclure, nous proposerons des perspectives

pour les recherches futures et pour la clinique.

1. Synthese des résultats et discussion

1.1. Le raisonnement non-verbal

Pour rappel, notre premiére hypothese était la suivante: les enfants atteints
d’amyotrophie spinale d’age scolaire ont des capacités cognitives équivalentes a ceux
d’enfants tout-venant de méme age chronologique. Cette hypothese était formulée sur base
des données scientifiques indiquant que les enfants SMA avaient des compétences cognitives
préservées malgré une atteinte motrice précoce. (Viode-Bénony et al., 2002 ; Riviere, 2005)

Les résultats des analyses statistiques montrent qu’il n’y a pas de différence significative
entre nos sujets et nos groupes contréle. En effet, les enfants atteints d’amyotrophie spinale
obtiennent des résultats similaires a ceux de GC aux matrices colorées de Raven, peu importe

la tranche d’age.

Si ’on compare les résultats que nous avons obtenus a la littérature existante, nous
constatons que les résultats concordent avec ceux d’autres études comme celles de Riviere et
Lecuyer (2002), Riviere et ses collaborateurs (2009) et von Gontard et al (2002). Dans cette

derniére étude, les auteurs observaient que les adolescents atteints d’amyotrophie spinale
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obtenaient des scores plus éleves que les enfants SMA de type Il &gés de moins de 12 ans. Ils
expliquaient les résultats obtenus par le fait que ces enfants avaient besoin de plus de temps
pour développer des stratégies efficaces pour compenser leur handicap physique grace a
I’acquisition de connaissances et de compétences cognitives. Cependant, nous ne retrouvons
pas ces observations dans notre étude en comparant les résultats de nos sujets SMA de type II.
Ainsi les sujets de type I, notamment le sujet 2 &gé de moins de 12 ans obtient un score
supérieur a celui des sujets adolescents : les sujets 4 et 5. Le nombre de copies de gene SMN2
que possedent les sujets atteints d’amyotrophie de type II peut expliquer le fait que nous
n’obtenons pas les mémes résultats. Ainsi, il serait intéressant de préciser dans les études
futures, le nombre de copies de génes SMN2 que chaque sujet posséde. De plus, les tests utilisés
ne sont pas les mémes entre les deux études : notre étude ne portant que sur le raisonnement

non verbal.

Ainsi, nos analyses permettent de confirmer notre hypothese. Cependant, il nous semble
important de préciser que notre étude ne se compose que d’un seul test mettant en évidence le
raisonnement non verbal des enfants atteints d’amyotrophie spinale. Ainsi, méme si la
littérature scientifique semble en accord avec nos résultats, nous devons étre conscients que les
conclusions des ¢études s’intéressant particulicrement a [’intelligence, utilisent une
méthodologie différente de la ndtre offrant des tests plus robustes et plus précis. Malgré la
confirmation de notre hypothése, nous devons reconnaitre qu’une étude plus approfondie serait

nécessaire afin de valider les résultats.
1.2. Lelangage oral

Pour rappel, notre deuxiéeme hypothese était : les enfants atteints d’amyotrophie
spinale obtiendront des scores supérieurs au groupe contrdle pour les épreuves évaluant
le lexique et la morphosyntaxe. Cette hypothése repose sur le fait que les enfants atteints
d’amyotrophie spinale semblent avoir des capacités langagieéres dans la norme, toutefois
marqueées par une acquisition précoce des régles morphosyntaxiques ainsi qu’une précocité
lexicale et sémantique (Sieratzki & Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002). Ainsi, nous
voulions savoir si la précocité langagiere acquise a 1’age préscolaire permettait d’obtenir des

performances supérieures dans ces domaines a I’age scolaire.

Les résultats obtenus sont en accord avec la littérature qui souligne que le langage est
un domaine cognitif préservé (Sieratzki & Woll, 2002 ; Viodé-Bénony et al., 2002 ; Ball et al.,

2019). En effet, les sujets atteints d’amyotrophie spinale obtiennent des résultats comparables
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a ceux obtenus par GC pour les épreuves évaluant les différents domaines langagiers.
Cependant, nous n’observons pas de résultats significatifs pour les épreuves évaluant le lexique
et la morphosyntaxe comme nous souhaitions le démontrer dans cette hypothése. Ainsi, il
semblerait que I’acquisition précoce du lexique, de la sémantique et des regles
morphosyntaxiques ne permettent pas aux enfants d’avoir des performances supérieures dans

ces domaines a 1’age scolaire.

Notons tout de méme que le sujet 1 obtient un résultat significatif en production de
connecteurs causaux et de phrases indépendantes juxtaposées lors de son récit. Ce résultat
pourrait étre expliqué par la longueur de son discours qui est nettement plus long que ses pairs
(363 mots pour le sujet 1, une moyenne de 277,07 pour GC1, 308 pour le sujet 2 et 194 pour le
sujet 3). Ainsi, le sujet 1 a pu utiliser davantage de propositions juxtaposées. La performance
obtenue par notre sujet ne semble pas étre directement attribuable a sa pathologie. Force est de
constater que méme au sein d’une population sans pathologie, certains enfants se démarquent

par des performances supérieures a leurs pairs.

De plus, bien que nos résultats ne rejoignent pas ceux de la littérature au sujet de la
précocité, il est important de souligner que 1’échantillon expérimental des études qui s’y sont
intéressées n’était composées que d’enfants atteints d’amyotrophie spinale de type Il. Dans
notre étude, notre groupe expérimental est composé d’enfants SMA de type II et III. Cela peut
donc expliquer que nos sujets atteints d’amyotrophie spinale de type III n’obtiennent pas de
résultats supérieurs a GC pour les épreuves évaluant le lexique et la morphosyntaxe. De méme,
nous pouvons nous interroger sur cette absence de résultats significatifs pour nos sujets SMA
de type II. Notre hypothese reposait sur le fait que tous les enfants atteints d’amyotrophie
spinale de type Il avait un développement lexical, sémantique et morphosyntaxique précoce
comme le laissait supposer la littérature. Cependant, lorsque 1’on s’attarde sur la méthodologie
des articles concluant a cette précocité, nous remarquons que les groupes expérimentaux ne
sont composés que de 20 enfants SMA (Viodé-Beénony et al., 2002) ou de 10 enfants SMA
(Sieratzki & Woll, 2002). Ainsi, avec des échantillons expérimentaux restreints, nous ne
pouvons prouver que les enfants recrutés dans notre étude ont développé précocement leurs
capacités lexicales, sémantiques et morphosyntaxiques. Afin de pallier ce probleme, une étude
longitudinale devrait étre envisagée afin d’observer un lien entre la précocité langagiére de ces

enfants a 1’age préscolaire et leurs performances dans ces domaines a 1’dge scolaire.
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D’un point de vue strictement clinique, la précocité langagiére ne semble plus s’observer
chez les enfants atteints d’amyotrophie spinale tous types de SMA confondus comme nous le
rapporte les professionnels de santé. Face a ces observations, Dal-Farra et ses collaborateurs
(2021), se sont intéressés au profil developpemental des nouveau-nés et des tout-petits traités
pour la SMA dans une étude longitudinale. A I’heure actuelle, I’article n’est pas encore publié
mais les premiers résultats ont été présentés lors d’un colloque WMS en 2021. Cette étude
compare les tout-petits traités apres 1’apparition de la maladie et les nourrissons traités en
présymptomatique. Les résultats ne montrent aucune différence entre les deux groupes
d’enfants au niveau du langage expressif et réceptif évalué grace a la BSID-III. Les résultats
sont a nuancer étant donné I’absence d’un groupe contréle sain. Néanmoins, face a ces résultats,
une interrogation nait : pourrait-il y avoir un lien entre le traitement de 1’amyotrophie spinale
et I’absence de précocité langagiére ? Afin de répondre a ce questionnement, il serait intéressant
d’obtenir des résultats longitudinaux sur les capacités langagieres d’enfants tous types de SMA
confondus, traités en présymptomatique ou aprés 1’apparition de la maladie, de I’age préscolaire

a scolaire.

Bien avant la possibilité de bénéficier d’un traitement, chaque parent a été confronté a
une étape difficile : le diagnostic. L’annonce de celui-ci plonge les parents dans un état de choc
ou ils sont émotionnellement wvulnérables (Amico & Davidhizar, 1994). L’impact
psychologique est exacerbé par le fait que la maladie soit progressive (Qian et al., 2017). De
plus, les parents ne semblent pas satisfaits des informations qui leur sont fournies en termes
d’implication de la maladie, de traitement et de pronostic (Beernaert et al., 2017). Dans ce
contexte psychologique difficile, le parent doit alors trouver sa place. Chaque parent peut se
sentir plus ou moins compétent dans ce role (SCP). Les comportements positifs et soutenants
seront davantage mis en place si le parent se sent compétent pour élever et répondre aux besoins
de son enfant (Mouton et al., 2018). Ce sentiment de compétence parentale influence les
pratiques parentales qui, elles-mémes, influencent le développement de 1’enfant (Jones & Prinz,
2005), notamment le développement langagier. En effet, ’utilisation d’un langage riche et
soutenu par le parent permet le développement de celui-ci (Swansson, 2020). Afin de se sentir
efficace dans leur role, les parents doivent connaitre les bonnes pratiques parentales a mettre en
place et avoir confiance en leurs capacités a les adopter (Coleman & Karraker, 1997). De ce
fait, nous pourrions suppose qu’un parent bénéficiant d’informations suffisantes quant aux
perspectives développementales, aux besoins de son enfant atteint d’amyotrophie spinale mettra

en place de meilleurs comportements parentaux vis-a-vis d’un parent se sentant démunis face a
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la maladie de son enfant. Ainsi, le SCP et les pratiques parentales ont pu influencer les
performances langagieres des enfants de notre étude et pourrait également expliquer
I’hétérogénéité des profils langagiers des enfants SMA. Afin de pallier le manque
d’informations li¢ a la maladie, des guidances parentales pourront étre proposées aux parents
afin d’augmenter leur SCP et ainsi leur permettre de mettre en place des pratiques parentales

adaptées a leur enfant.

Enfin, il nous semble nécessaire de préciser que certaines de ces explications ne sont
que spéculatives. Néanmoins, il nous semblait important de les souligner afin de nourrir de

nouvelles réflexions et d’ouvrir a de nouveaux questionnements.

Nous relevons des profils hétérogenes au sein de notre population SMA qui ne nous
permettent pas d’établir un profil langagier précis et généralisable a I’ensemble de la population
atteinte d’amyotrophie spinale. Les résultats obtenus dans notre étude ne permettent pas de
confirmer notre deuxiéme hypothése qui supposait que les enfants atteints d’amyotrophie
spinale obtiendraient des résultats supérieurs a ceux de notre échantillon contréle pour les

épreuves évaluant le lexique et la morphosyntaxe.
1.3. Les habiletés pragmatiques

Pour rappel, notre hypothese était la suivante : les enfants atteints d’amyotrophie spinale
possederaient des habiletés pragmatiques supérieures a celles de notre échantillon
controle. En effet, comme nous venons de le voir, la précocité langagiére ne semble plus
s’observer chez des enfants plus agés atteints d’amyotrophie spinale (Whelan, 1987 ; Billard et
al., 1992). Cependant, il semblerait selon Sieratzki et Woll (2002) que les enfants SMA
continuent d’affiner leurs compétences communicationnelles et leurs habiletés a manipuler leur
environnement malgré leurs difficultés. Ainsi, elles leur permettent de garder le contact avec
leur mere et de maintenir le contréle sur leurs interlocuteurs (Viodé-Béonony et al., 2002). C’est
pourquoi, nous voulions investiguer les habiletés pragmatiques car a un trés bon niveau celles-
ci leur permettraient une communication plus fonctionnelle et donc des interactions sociales

plus efficaces.

Les résultats obtenus aux différentes épreuves évaluant les habiletés pragmatiques montrent
I’existence de profils hétérogenes pour les enfants SMA. Nous obtenons aussi bien des résultats
significativement supérieurs comme des résultats significativement inférieurs au groupe

contrble associé.
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Dans son récit, le sujet 1 fait davantage référence aux émotions des personnages principaux
de I’histoire aussi bien celles observables sur les images mais ¢galement celles qui peuvent étre
imaginées par rapport au contexte. Le sujet 5, quant a lui, produit davantage de verbes de
croyances et/ou de désirs que le groupe contrdle. Lorsqu’un enfant utilise ce type de verbe, il
est obligé d’inférer un état mental au personnage car la situation est inobservable sur I’image
(Norbury & Bishop, 2002). Ainsi, les performances obtenues par le sujet 1 et 5 a ces variables

traduisent une véritable compréhension de la théorie de 1’esprit.

En revanche, le sujet 3 obtient des performances significativement moindres en
compréhension de situations et en production. Le sujet 4, quant a lui, obtient des performances
significativement inférieures a la moyenne pour la reconnaissance des émotions en situation.
Cependant, une attention particuliere doit étre accordée aux scores bruts obtenus par ces sujets.
En effet, nos sujets obtiennent des scores satisfaisants soit 1 a 2 points en dessous du maximum
permis par le test (le maximum étant de 5). Ainsi, méme si les sujets obtiennent des résultats
significativement inférieurs a la norme, il est important de comprendre que les épreuves
présentent un effet plafond. Le peu d’erreurs commises par nos sujets peut étre expliqué de
plusieurs fagons : par une mauvaise compréhension du support imagé ou encore par un moment

d’inattention durant le test.

L’amyotrophie spinale ne peut étre le seul facteur explicatif des performances obtenues par
le sujet 1 et 5. Tout comme dans la population générale, certains enfants peuvent se démarquer
par des performances supérieures a la moyenne. Ainsi, ils font partie d’'une minorité mais leurs

performances ne s’expliquent pas par leur pathologie.

\

De plus, la réussite a certaines variables peut étre expliquée en s’intéressant
particulierement au développement des habiletés pragmatiques. Il semblerait que ce soit
I’interaction entre I’environnement et le bagage génétique qui influence le développement de
ces habiletés (Bidois, 2020). Ainsi, un enfant possédant un bagage génétique prédisposant a de
bonnes habiletés pragmatiques obtiendra de meilleurs scores. Tout comme un enfant évoluant
dans un environnement le renforcant positivement lors de ces essais de communication, ayant
de nombreuses interactions avec le monde environnant mais aussi des parents veillant au respect
des regles de politesse. D’autres facteurs influencent le fonctionnement des habiletés
pragmatiques : I’étude de Matthews et ses collaborateurs (2018) montrent qu’il existe un lien
entre les capacités pragmatiques, la théorie 1’esprit, la compétence formelle du langage et les

fonctions exécutives permettant le bon fonctionnement de ces habiletés. Certaines de ces
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variables n’ayant ni été contrdlées, ni évaluees lors de notre étude pourraient étre responsables

des résultats obtenus par nos sujets.

Il nous semblait également important de relever que nous évoluons dans une société qui est
de plus en plus sensibilisée au handicap notamment gréce a I’inclusion des éléves a besoins
spécifiques et aux diverses sensibilisations au sein des écoles. De nombreux bénéfices
découlent de I’inclusion scolaire tant au niveau des apprentissages scolaires et sociaux de ces
enfants que du développement global de tous les éleves (Katz & Mirenda, 2002a, 2002b ;
Vienneau, 2004, 2010 cités par Bergeron et al., 2011). En effet, selon Bless (2004) I’inclusion
offre aux enfants en situation de handicap, un environnement plus stimulant pour les
apprentissages et plus d’opportunités d’interaction avec leurs pairs. Les bénéfices s’observent
tant pour ces enfants que pour les autres éléves sans difficulté. Ainsi, les enfants tout-venant
« developpent de nouvelles valeurs et des attitudes liées a [’acceptation des différences
individuelles » (Fraser et al., 1987). Les enfants sont plus ouverts a la différence et donc plus
tolérants (Bless, 2014) ce qui faciliterait la participation des enfants atteints de handicap et
augmenterait leurs interactions sociales. De plus, en 2001, nous observons un changement de
paradigme dans les classifications réalisé par 1’Organisation Mondiale de la Santé (OMS).
D’une approche centrée sur les déficits de la personne : la Classification Internationale des
Handicaps, déficiences, incapacités et désavantages (CIH) participant a la discrimination, nous
évoluons vers une Classification Internationale du Fonctionnement, du handicap et de la santé
(CIF) (Chapireau, 2001). Ce nouveau modele est le fruit d’un travail multidisciplinaire qui
s’articule autour d’un concept bio-médico-psycho-social. Il se centre sur 4 aspects : 1I’organisme
(les structures anatomiques ou les fonctions physiologiques qui peuvent étre déficientes), la
participation (activités ou actions possibles), les facteurs environnementaux (ce que la société
met en place pour faciliter I’intégration) et les facteurs personnels. Ces différents composants
interagissent entre eux, nous permettant de comprendre que la santé est un systéme dynamique,
ne limitant plus un individu dans une situation de handicap mais pouvant évoluer positivement
(Jamoulle, 2009). L’objectif principal de cette nouvelle classification est d’augmenter la
participation de tous. Pour cela, selon Chapireau (2001), il est nécessaire « d’identifier et de
modifier les obstacles sociaux et [’insuffisance des facilitateurs nécessaires, qui s 'opposent a
la pleine participation de tous ». Notre étude s’inscrit donc dans un contexte de sensibilisation
et de compréhension du handicap, de tolérance et d’augmentation de la participation pour les
individus atteints de handicap. Ainsi, il semblerait que 1’environnement soit propice au

développement des habiletés pragmatiques et sociales.
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Comme nous venons de le voir, I’environnement a une importance primordiale dans le
développement de 1’enfant. Cependant, dés leur plus jeune age, les limitations motrices
auxquelles font face les enfants atteints d’amyotrophie spinale rendent leur exploration du
monde impossible. La déficience motrice peut entrainer une diminution du développement
physique, émotionnel, social, visuomoteur, langagier ainsi qu’une perception réduite. De plus,
I’exploration limitée peut étre source de troubles sociaux, cognitifs et de déficits
communicationnels. Ainsi, il semblerait que la socialisation soit rendue difficile par leur
infirmité motrice. Afin de pallier ces difficultés, ces enfants doivent développer des stratégies
communicationnelles. Parmi celles-ci, on retrouve le développement de 1’activité visuelle et
langagiére, notamment pour dénommer plutét que de désigner, mais aussi la présence de
mimiques faciales pour attirer 1’attention de I’entourage et maintenir un contact avec
I'interlocuteur (Viodé-Bénony et al., 2002). Une autre maniere de contourner cette limitation
motrice est d’avoir recours a une locomotion autonome le plus précocement possible. Ainsi, les
enfants deviennent plus actifs et engagés dans I’environnement lorsqu’ils peuvent bouger de
maniére autonome (Butler, 1986). Les effets de la mise en place d’une locomotion autonome
sont une augmentation des vocalisations spontanées, une participation augmentée a 1’école et
de meilleures interactions avec les pairs (Deitz et al., 2002 ; Furusamu et al., 2004). Selon
Dunaway et ses collaborateurs (2012), les enfants atteints d’amyotrophie spinale peuvent
utiliser un fauteuil électrique dés 1’age de 2 ans et ainsi acquérir une indépendance dans les
déplacements. Si nous nous intéressons aux caractéristiques de nos sujets SMA, 1’ensemble de
nos sujets est capable de se déplacer de maniére autonome : soit en marchant, soit grace au
fauteuil électrique. Ainsi, cela pourrait expliquer le fait que nos sujets ne semblent pas avoir
développé de stratégies communicatives en regard des résultats obtenus aux épreuves
langagicres. Cette supposition est a nuancer étant donné que nous n’avons pas d’information
quant a I’age d’implémentation de la locomotion autonome chez nos sujets. Nous pouvons
émettre plusieurs hypotheses : nos sujets SMA ont bénéficié d’une locomotion autonome
rapidement et n’ont donc pas eu besoin de développer des stratégies communicationnelles ?
Nos sujets SMA ont développé des stratégies communicationnelles qui se sont estompées a
partir du moment ou ils ont eu accés a une locomotion autonome ? De prochaines études
pourraient alors s’intéresser a I’évolution des stratégies communicationnelles pré et post mise
en place de la locomotion autonome afin d’objectiver leur absence, leur disparition ou leur

évolution.
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Les résultats obtenus aux diverses épreuves évaluant la pragmatique démontrent qu’il existe
une importante variabilité interindividuelle. En effet, nous obtenons des résultats hétérogenes
qui ne nous permettent pas de tirer une unique conclusion par rapport aux performances des
enfants atteints d’amyotrophie spinale. Nous ne pouvons donc pas confirmer notre troisiéme
hypothése qui suggérait que les enfants SMA avaient de meilleures habiletés pragmatiques que

les enfants tout-venant.

Les habiletés pragmatiques s’intéressent aussi bien aux aspects verbaux que non verbaux
du langage en contexte comme nous I’avons précédemment décrit. Dans notre étude, nous nous
sommes principalement intéressés aux aspects verbaux du langage comme la capacité a établir
un référent commun, la capacité a réaliser des inférences, 1’identification et la compréhension
des émotions, I’utilisation des régles de politesse et la capacité a moduler le langage en fonction
du contexte notamment (Airenti, 2017 ; Hupet, 1996). Nous avons fait le choix de mettre de
coté les aspects non verbaux du langage, c’est pourquoi il serait intéressant dans de futures
recherches, d’approfondir les connaissances sur I’utilisation de la communication non verbale
chez ces enfants ayant une motricité restreinte et a qui on attribue un « regard pergant » selon

les dires du personnel soignant.

Par ailleurs, 1’étude des habiletés pragmatiques est en plein essor mais les tests évaluant les
différents aspects de la pragmatique sont peu développés. Lors de notre recherche, nous avons
souhaité évaluer les habiletés pragmatiques a 1’aide de tests existant possédant de bonnes
qualités psychométriques. Cependant, nous avons observé que certains de ces tests avaient un
effet plafond, ce qui constitue 1’'une des premicres limites de notre étude. Nous aurions pu
proposer d’autres types d’épreuves telles qu’une épreuve de langage spontanée ou filmer une

conversation avec un proche ou avec un inconnu.

2. Limites de I’étude

Pour cloturer cette discussion, nous allons tenter d’avoir un regard critique sur notre étude
afin d’identifier les éléments qui pourraient étre modifiés dans le but d’améliorer notre

recherche.

Dans un premier temps, il nous semble important de préciser que nous ne disposons que
d’une littérature relativement pauvre concernant le profil cognitif des enfants atteints
d’amyotrophie spinale, en particulier lorsqu’ils sont d’age scolaire. La littérature existante a ce

sujet date de quelques décennies et ne semble plus rendre compte des capacités et des besoins
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de ces enfants. En effet, les études ont été réalisées avant la découverte des traitements qui ont
impacté le développement de ces enfants, notamment en augmentant I’espérance de vie des
enfants atteints d’amyotrophie spinale de type I. De plus, nous relevons des biais
méthodologiques dans ces études, comme I’absence de groupe contrdle, un manque de précision
quant au nombre de copies du gene SMN2 et des épreuves inadaptées au handicap qui

compromettent les conclusions de ces études.

Une deuxiéme limite concerne la taille réduite de notre échantillon. Notre échantillon
expérimental ne regroupe que peu de sujets. En effet, au vu de la prévalence de la maladie, nous
n’avons recruté que 5 participants atteints d’amyotrophie spinale respectant les critéres
d’inclusion. Bien que nous ayons pu recruter un échantillon contrdle, nous aurions aimé que
celui-ci regroupe plus de sujets. Pour de futures recherches, il serait intéressant de recruter un
échantillon contréle et expérimental composés de plus de sujets afin d’obtenir des résultats

statistiques plus robustes.

Une troisieme limite est causée par le contexte sanitaire. Au début du mémoire, nous avions
émis 1’idée de collaborer avec les autres CRMN de Belgique afin d’obtenir plus de participants
SMA. Cependant, le contexte sanitaire n’étant pas optimal, nous avons mis cette idée de coté
afin de nous concentrer sur le recrutement d’un groupe controle qui n’avait pas pu €tre mis en
place I’année précédente. De plus, certains parents ont été sceptiques lorsque je les ai contactés.
La santé fragile de leur enfant SMA a rendu la collaboration plus fastidieuse lorsque je devais

me rendre chez eux pour les testings.

Une quatriéme limite concerne les caractéristiques de notre population SMA. Tout d’abord,
nous ne comptons aucun sujet atteint d’amyotrophie spinale de type 1. L’espérance de vie de
ces enfants étant faible et les traitements récents, peu d’enfants SMA de type I ont survécu pour
atteindre 1’age scolaire. Ensuite, nous nous sommes confrontés a des parents et des enfants
lassaient de participer aux études et qui n’ont donc pas voulu y participer, c’est pourquoi nous

avons di adapter 1’age de recrutement afin de recruter davantage de sujets SMA.

Enfin, une des principales limites de cette étude concerne la méthodologie utilisée. En effet,
avec le peu de patients que nous avons pu recruter, nous avons fait le choix de faire une analyse
de cas. De plus, certains des tests utilises avaient un effet plafond, notamment les tests évaluant
les habiletés pragmatiques, ce qui semble avoir biaisé les résultats statistiques. De ce fait, notre
¢tude ne permet pas d’obtenir des conclusions généralisables a la population d’enfants atteints

d’amyotrophie spinale.

64



Conclusion générale et perspectives

1. Conclusion générale

L’amyotrophie spinale est une maladie neuromusculaire rare Se caractérisant par une
faiblesse musculaire qui varie selon la sévérité de la maladie. Les récents progrés médicaux ont
permis d’améliorer la qualité de vie de ces enfants. Des lors, les besoins de ces enfants ont
sensiblement changé et la réalité clinique a évolué pour le personnel soignant. Il est donc
nécessaire d’actualiser les données scientifiques afin d’obtenir un profil langagier précis des

enfants traités (ou en cours de traitement) et ainsi, faire évoluer les pratiques cliniques.

Certaines études ont exploré le domaine langagier de ces enfants a 1’dge préscolaire,
concluant a un profil langagier dans les normes toutefois marqué par une précocité lexicale,
sémantique et morphosyntaxique. Cependant, les enfants étaient d’age préscolaire et n’étaient
pas traité, les études étant vieilles. Notre étude, quant a elle, s’intéresse au profil langagier des
enfants atteints d’amyotrophie spinale d’adge scolaire. La question de recherche était la
suivante : « Quel est le profil langagier d’enfants atteints d’amyotrophie spinale tout type
confondu lié au chromosome 5 ? » Afin de répondre a cette question, nous avons analysé les
performances individuelles obtenues par les enfants SMA aux différentes épreuves cognitives

et langagieres.

En ce qui concerne les résultats, certains tests langagiers mettent en évidence des
différences significatives pour certains sujets. Le sujet 1 et 5 semblent avoir une bonne
compréhension de la théorie de I’esprit. Au contraire, les sujets 3 et 4 obtiennent des scores
significativement inférieurs a leur groupe contrble respectif pour certaines variables. Ces
résultats ne semblent pas pouvoir étre directement attribuable a la pathologie mais ils
témoignent d’une hétérogeneité interindividuelle. Cependant, le caractére rare de la pathologie,
ne nous a pas permis de recruter un échantillon expérimental assez conséquent. Ainsi, nous
n’avons pas pu mettre en évidence un unique profil langagier généralisable a I’ensemble de la

population SMA.

De futures études doivent €tre menées afin d’agrandir le groupe expérimental, d’inclure
des enfants SMA de type I, d’affiner la méthodologie afin de garantir des résultats interprétables
et généralisables. De plus, les enjeux induits par I’introduction de nouveaux traitements incitent
a multiplier les études portant sur le profil cognitif des enfants SMA. Les nouvelles données

récoltées permettront d’avoir une meilleure compréhension de cette pathologie, d’accompagner
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les parents et de proposer des prises en charge adaptée a la maladie. Ces différentes perspectives

sont décrites précisement dans les prochaines parties.

2. Perspectives de recherches

Afin d’accroitre les connaissances sur le profil cognitif des enfants atteints
d’amyotrophie spinale, plusieurs perspectives de recherche peuvent étre envisagées. Dans un
premier temps, une collaboration avec d’autres CRMN nous semble nécessaire afin
d’augmenter la taille de 1’échantillon expérimental et faire varier les sujets. Ainsi, nous
pourrons obtenir une meilleure puissance statistique. De plus, grace aux traitements qui ne
cessent de se développer et I’augmentation de I’espérance de vie des enfants atteints
d’amyotrophie spinale de type I. Nous espérons avoir un échantillon composé de ces enfants et
ainsi étendre les connaissances que nous avons sur eux pour confirmer ou infirmer ce qui est
dit dans la littérature scientifique, notamment que les enfants atteints d’amyotrophie spinale de
type | présentent des déficits cognitifs (Polido et al., 2019). Enfin, ces avancées médicales
couplées a la collaboration avec les différents CRMN permettra sirement de recruter davantage
de patients, tous types de SMA confondus, et ainsi constituer des groupes expérimentaux en
fonction du type. De ce fait, nous pourrions voir s’il existe un profil cognitif spécifique a chaque

type de SMA.

Dans un deuxiéme temps, il serait pertinent de s’intéresser a d’autres domaines de la
sphére cognitive et du langage. A I’heure actuelle, il n’existe qu’une seule étude qui s’est
intéressée au langage écrit des enfants atteints d’amyotrophie spinale. Les observations
recueillies dans le précédent mémoire (Chellouk, 2021) montraient une lenteur en lecture. C’est
pourquoi, de futures recherches pourraient s’intéresser aux prérequis a la lecture pour les
enfants d’age préscolaire et aux capacités en lecture pour les enfants d’age scolaire grace a des

tests spécifiques.

Dans un dernier temps, comme nous 1’avons déja abordé dans les parties précédentes, il
serait intéressant de mettre en place une étude longitudinale permettant d’objectiver les
capacités des enfants atteints d’amyotrophie spinale de 1’age préscolaire jusqu’a I’adolescence.
Nous obtiendrons de nouveaux résultats qui permettront d’actualiser les informations sur le

développement cognitif des enfants SMA traités.
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3. Perspectives clinigues

L’avancée médicale est une véritable aubaine pour les enfants atteints d’amyotrophie
spinale et leur entourage. Celle-ci permet une amélioration de la qualité de vie des enfants
dépistés en post-symptomatique et offre, depuis peu, un dépistage en présymptomatique
permettant a ces enfants de se développer convenablement. C’est pourquoi, il nous semble
primordial de sensibiliser la population a cette maladie et ainsi d’étendre le dépistage néonatal
a d’autres pays. A I’heure actuelle, 9 pays ont mis en place un programme de dépistage
néonatal : I’Allemagne, I’ Australie, la Belgique, le Canada, les Etats-Unis, 1’Italie, le Japon et
la Russie. Hormis pour Taiwan, ou le dépistage est fait a une échelle nationale, ce ne sont que
des programmes de dépistages régionaux (Danglouloff et al., 2021). Dans les années futures, le
dépistage néonatal pourrait bien s’étendre a une échelle nationale pour certains pays comme
I’Allemagne ou la Belgique. De plus, d’autres pays se joignent a ces recherches médicales,
comme c’est le cas dans les régions Grand-Est et Nouvelle-Aquitaine en France, qui débutera
son dépistage néonatal en septembre 2022 (AFM téléthon, 2022). Outre le fait d’offrir a ces
enfants une meilleure perspective développementale, chaque pays mettant en place ce dépistage
néonatal y trouve un avantage financier. Dans une récente étude, Dangouloff et ses
collaborateurs (2022), montre une réduction des co(ts sociétaux globaux lorsque la maladie est

identifiée de fagon précoce et que le traitement est mis en place en présymptomatique.

Des études montrent que plusieurs besoins familiaux ne sont pas satisfaits en termes
d’information sur la maladie, de traitement, de pronostic, de prise de décision et de soutien
(Beernaert et al., 2017 ; Brandt et al., 2022). C’est pourquoi, il est nécessaire d’offrir aux
familles divers services comme une guidance ou un accompagnement parental, une prise en
charge psychologique ou des services de soutien. Les professionnels se doivent d’étre formés
pour identifier les symptdmes liés a I’amyotrophie spinale, connaitre 1’évolution de la maladie
et les perspectives développementales de l’enfant, étre apte a fournir des diagnostics
potentiellement mortels et disposés a travailler en équipe pluridisciplinaires afin de répondre
aux besoins d’informations mais également aux besoins psychosociaux des familles (Brandt et
al., 2022). Afin d’appuyer les informations transmises, des évaluations standardisées pourraient
étre réalisées aux ages clés du développement de I’enfant. Celles-ci permettront d’objectiver
les forces et les faiblesses des enfants et ainsi de les valoriser dans les domaines préservés. Si
des difficultés sont observées lors de ces évaluations, alors une intervention précoce pourra étre
envisagée. Il nous semble important d’impliquer le parent dans les prises en charge, ainsi le

parent serait investi dans le développement de son enfant grace a sa participation en séance ou
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en leur proposant des activités a faire au quotidien. De cette maniére, le SCP pourrait étre

amélioreé facilitant la mise en place de bonnes pratiques parentales.

Tout comme au sein de ce projet, la collaboration multidisciplinaire est primordiale afin
de comprendre les aspects de la maladie dont nous ne sommes pas experts, d’avoir une vision
précise de la pathologie, de s’appuyer sur des collégues experts, d’accompagner les parents et

I’enfant de la meilleure fagcon qui soit en fonction de leurs besoins.
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Annexes.

Annexe 1. Lettre de recrutement destiné aux écoles
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Lettre dinformiation sux &coles - Projet cognition SMA
Cheres Directrices, Chers Directeurs,

Depuis 2048, le Centre de Refarence des Maladies Meuromusoulzires de Ligge initie une stude
qui sintéresse zu fonctionnement coznitif des jeunes patients attsints d"Amyotrophie Spinale.
Cest une pathologie meurcmusculaire gEnétiqus, que nous zbrégerons désormaiz Shs (de
I'anglaiz Spinal Musoulsr, Atrophy). Elle consiste en une atteinte des muscles proximzux dont |3
cons&guence est une fonte musculaire, ce qui engendre de nombreuses difficultés de maobilite
et/ou respirstoires.

Can: e cadre, nous cherchons 2 esplorer le développement de diversss compétences
cognitives telles gue le raizonnement logigue, le langage, les fonctions ditss @ executives » zinsi
que les régles socizles chez les enfants ShAA par rappor: 2 Iz population generale. En effet, alors
gus I'aspect exdusivement madical d Iz pathologie est 3 oz jour bien connu, il n'en &5t pas encore
de méme pour le profil cognitf.

D&z lors, mous cherchons des enfants sans pathologie particuliére nés entre 2007 et 2011 =fin
de comperer lez résultats gue nous cbtiendrons 3 ceux d'enfants SRAA. Mous souhsziterions
districuer des lettres d'informations 2w s2in de votre ecole aux differentes classes regroupant des
enfants suscepticles d'intégrer notre tude.

Linvestigstrice principale sers Magali MeawaA [Neuropsychologus du CRMN) et les fpstings,
seront rézlizés par Pauling DUFREMNE |MEMAMENLS pour ce projet). || consiste en une séris de
petits jeux et exsrcicss permettant de mettre en &vidence leurs compétences langagieres orales
qui se derouleront & domicile lors de dewx seances d erviron 1 heure.

5i notre étude vous intéresse et gue vous souhaitez v participer. vous devez savoir que :
¥* Cstte recherche est misz en ceuwre 2prés evalustion per e Comité d Ethigus de
I'Université de Liége ainsi que de I'Hopital de la Citadelle,
¥* ‘otre participation est volontaires, o2 qui signifie que vous pouvez décider d'arméter le
[ES1inE & tout moment,
¥* L= donneées que nous recoltons sont strictement confidentielles, ce qui signifie que
I'znonymat de tous les participants est garant lors de la publication des resultats.

L'objectif est de comprendre le fonctionnement cognitf des enfants atteints d'amyotroghie
zpinzle 2fin de faire svancer |z recherche dans c2 domaine.

Mous vous invitons & nous contacter pour de plus amples informations.

En vOus remerdant, |
pdagali mEaWA Pauline DIUFREMME

paulinedufrenne & gmail.com
+336.05.01.75.55
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Annexe 2. Lettre de recrutement destine aux parents

# LIEGE

universite

CITADELLE
CHATEAU
ROUGE
SAINTE
ROSALIE

METIER

Chers parents,

Actusllzment en dernigére année da maszter en logopédie & Puniversité de Lidge, je réalize rmon
memaire afin d’établir le profil cognitif d'enfants atteints d'amyotrophie spinale. Cztte Stude 250
rézlisés sous la supervision de notre Monsisur jajeiys Steve, et en collaboration avec le Centre

Hospitalier Regional de la Citadelle.

L'armyoctrophie spinale st une maladie génétique et neuromusculaire entrainant
principalement des difficultés motrices. Danz le cadre de cette stude, nous cherchons & décrire
I'scquisition et le developpement de |z logigue, du langage, des régles sociales et des fonctions dites
= gxdcutives » chez les enfanits 3MA par rapport 2 |2 populstion générale. Pour o2 faire, nous devons
constituer une population contrdle pour comparer les résultats des enfants pathologigues 3 une
population d'enfants tout venant. La comparaison se ferait sur base de plusieurs tests évaluant le
quotient intellectusl, les fonctions attentionnelles et exacutives, la mermoire, la cognition sociale, le

langage oral et des questionnaires 3 destination des parents.

lz rechierche des enfants nés entre 2007 et 2011 =t avec votre accord, je souhazite faire paszser
ces différents tests & votre enfant. Uadministration des épreuves se déroulerzient 2n une seuls s2ance
de maximum 2 heurss &t pourra se dérculer soit & I'école [avec 'accord du directeur et de
I'instituteur) soit 3 votre domicile. Bien entendu, toutes les dispositions serent prizes afin de respecter

les mesures santaires en v gureur.

i vous acceptez que votre enfant fasse partie de étude, n'hésitez pas & remplir les
documents suivants et & les faire parvenir & l'instituteur. Les documents regroupent un formulaira de

consentement gui vous permettra de prandre connaissance de I*étude.

le vous remercie de 'attention gue vous porterez & ma demande et je reste a votre

dispesition pour tout renseignement supplémentaire.
l= vous oriz &'sgréer, chers parents, mas salutations distinguées.
DUFRENME Pauline

+33505017565
paulinedufrenne@gmail.com



Annexe 3. Note d’information distribuée aux parents

Note d’information pour personne participant 4 une recherche en

scientifique.

Ceantre de Féférence Liggecis des Maladies Neuromusculaires,
Centra Hospitzlier Régionzl de la Citadells, Lisge
Eoulevard éu 127 da Ligna, 1 2 4000 - Ligge

Investigation du profil langagier d°enfants atteints d’amyotrophie spinale.
Patients mineurs

La Professenr Laurent Sarvais, exercant an centres de référence des maladies neuromusculaires 3 Ligge, vous
propose de participer 2 1z recherche neuropsychelogique mtimlés -

« Exploration du profil langagier d’enfants atteints d’amyotrophie spinale liée & une atteinte du
chromosome 5. »

Cette rachercha 3 regu I"avis favorable du comité 4 athigua de la Citadelle la ...

Informations impertantes concernant cette étnde.

Il e=t important de lire attentivement cette note d”information avant de prendre votre décizion. M hésitez paz &
demander das explications 2 I'équipe coordinatrice. 5i vous dacidez de participer & cetta recherche, un
consentement &crit vous sarz demandé.

1) En quoi conziste cette recherche 7

Dians = cadre da cette étude, nous allons administrer une batterie de tests psychométriques permettant d*évaluar
le fonctionnerment cognitif et lansage des enfants atteints d’amyotrophis spinale.

Les données seront récoltées of compardes i une populstion du méme 3ge, ne comportant pas de pathologie
particnligra,

Grice 3 des outils statistiquas, cela nous permettra dobjectiver un fonctionnemant cognitif et langagier propre &
1z pathologie.

2} Dérculement de I"étude -
Drans le cadra da cette émde, nous réalisarons ©

1. Learecueil da cartzines donnéss {ige, pathologis intercurrente. )
2. L administration duo tagting comportant des tiches de raisconament, et de fonctionnement langzgiar.

Les tests 2 déronleront sur deux rendez-vous d'snviron 1 heure et demi.
3) Les droits des participants.

Les données perzonnalles récoltéss lars de cette racherche sont strictement confidentielles et utilizées en
conservant 'anorymat da chaque petient. Wéanmoins, il sera nécessaire d’avoir acces i 1'dge, 3 =a nationalit, 3
200 niveau sociocultarel, ainsi qu’au rappart avec 1 amrvotrophie spinale du patient {présence ou non de 1z
maladie ainsi qu’au stade d*évohrtion). Capendant, il na sara pa: possible d*accéder aux donndes permettant
d’identifier clzirement les participants de I'stude (norm, prénom). Ains, ces données et infonmations concermant
votre participation resteront toujours strictement confidentielles ot conservaes en lien sécurisé e soumis 2 la
protaction du secret médical.
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[1 est également important de savoir que votre participetion 3 cette recherche est entibrament volontzire at likre,
Cela zignifie que vous pouves axercer 3 tout mament la droit de vous en retiver. Ce retrait n’implique ancume
procedure &t ne requisrt pa: de justification.

Les résnltars de cette recherche sont susceptivles de faire 1'objet d'une publication de revee scientifique. Cette
publication ne compartera aucun résultar individuel. 11 3°agira de metre en évidence les rézultats obtemes aux

différents tests psychomeétriques, en ayant comme point de comparaizon les données citées ci-dessus, i savoir

I'dge, la netionalité, le milisu sociocultarel sinzi que la presence cu non de la pathologie dont il ast question.

Leas résultats globaux de I"eétude ponrront vous étre commminigues =i vous le soubaitez, Un feedback personnsl
gara &zalament mis en place afin de vous communiquer persamnellement les infonmations retennas lorz de votre

participation.

Les données i caractare personnel sont recueilliss principalement via la CEMM. Les informations récoltéss lars
de 12 participation & I'éude v seront conservéss et pourront Ere réurilisées an sein de ce centre. Cas données
seront conservées pour une durée de minimum 25 ans ef powrroant Sire & nouvean aittes pour d’autres eudes
paralléles durant cette péerinde de temps. Les données pourront egalement 8w wilistes dans d°autres pays. 31
VO BE CONsente pas a cette comservation des dommees a des fins scientifiques autres que celles relevant do
cadre de I'amde, vous Etes en votre droit d'an refuser cette utilisation. Pour celz, nous vous invitons & en parlar
avec I'investigateur qui mattre en place 1z démarche nacessaire.

L-objectf e=t 4 12 fois de comprendre conument il est posaible d'intarpréter les obzervations citées ci-dessus,
maziz ézalement da vous fournir une vue d’enzemble des forces et des faibleszes évenmelles de votre enfant, ce
qui permetiza d°eclairer I"aquipe éducative pour son accompagnement.

Mous vous invitons 2 nous contacter pour de plus amples informations.

En vous remerciant,

Magali Yzaw,
hizeali Weswa@chreitadelle be
Pauline Dufrenns

imeadufr .COm
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Annexe 4. Grille de Debove-Hilaire et Durand (2008) modifiée en 2012 par Bozian E. &
Montay D. dans leur mémoire.

N°PAGE MENTION DES ELEMENTS SUIVANTS Il |EI| MR | PS | M| R | MI
Raconte la capture de la grenouille au début de |"histoire [
1 Le petit gargon )
Le chien =)
La grenouille/crapaud )
Le chien/garcon regarde(nt) la grenouille )
La grenouille est dans le bocal [
Cest le soila nuit [
La chambre =)
2a La grenouille s’échappe du bocal O
2b Les protagonistes constatent la disparition de la grenouille =
3a Cherche la prenouille dans les bottes )
Cherche la grenouille dans le bocal O
Cherche la grenouille dans la maison/ partout O
Ja-b Le chien se coince la téte 0
b Appelle la grenouille par la fenétre )
4a Le chien tombe de la fenétre O
4h Le bocal est cassé O
5 Appelle la grenouille dehors! dans la forét 0
Ba Appelle/cherche la grenouille dans le trou de taupe O
tb Taupe/souris/mulot. .. O
Le gargon est blessé/sent une mauvaise odeur dans ke trou de taupe O
57 Abeilles/nid d'abeillefuche/zuépes O
7 Appelle/cherche la grenouille dans le trou de |'arbre O
8 Le chien est piqué/poursuivi par les abeilles/guépes O
Hibow'chouette 0
Le gargon tombe de I'arbre =
Le gargon est ennuyé par ke hibou m
o Appelle la grenouille sur le rocher 0
Mention des comes O
Cerf/biche O
10 Le gargon est emporté par le cerf O
11 Le cerf jette le petit gargon dans le précipice/] eau =
11-12 Le chien tombe dans I'eau O
13a Cherche la prenouille derriére le tronc O
14 Mentionne la/sa'une prenouille [
Relie résolution au début de I histoire : sa grenouille/retrouve =)
Le garcon trouve une grenouille O
15 L gpargon prend/rentre chez lun avec la prenouille O
Mention recherche supplémentaire O
Commentaires sur la fin O
Mesure mierprétative supplémentaire O
TOTAL
TOTAL TRAME = I JEI| MR |PS|{M] R | M
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Annexe 5. Formulaire de consentement libre et éclairé destiné aux parents

Formulaire de Consentement pour les personnes et pour les
représentants de ['autorité parentale de personnes participant &
une recherche.

Centre de Référence L1Ege-:|15 des Maladies Heuromusculaires,
Centre Hospitalier Regional de la Citadelle, Lle-ge
Boulevard du 128me de Ligne, 1 3 4000 - Lidge
Caractérisation du profil cognitif des patients atteints d"Amyotrophie Spinale
sSujet Mineur
Je soussigne(s)

me, melle, M. (rayer les mentions inutiles) (nom, prenom)

aceepta librement et volontairement gue man enfant participe A la recherche intitulée -

= Exploration du profil langagier d enfants atteints d'amyotrophie spinale liée & une
atteinte du chromosome 5. =

Le Centre de Reférence des maladies neuromusculaires est L= promateur e cette étude.
Etant entendu que -

- Le médecin ou la newropsychologus m'a clairement présenté le protocode, miindiguant
gue mon enfant ou moi-méme sommes Libres d'accepter ou de refuzer de participer 2
cette recherche. Afin déclairer ma decision, il m'a remiz un document dinformation
précizant clairement les implications du protocole, & savoir - 1'objectif e la recherche, 53
méthodologie 2t sa durse.

- Jai pu poser toures les questions nécessaires, natamment sur Uensemble des éléments
déja cités, afin davair une compréhension réelle de linformation transmise. J'ai cbtenu
des réporses claires et adaptées, afin que je puisse me faire mon propre jugement. Je
paurrai & tout moment demander des informations complémentaires 3 Pinvestigateur
principal. Toutes les donnéss et informatiors concernant mon enfant resteront
strictement confidentielles. Ssules les personnes participant 3 ce protocole awront acces
aux donnsss.

- Faccepte gue les données enregistrées i 'occasion de cette recherche anssenI: fairs
I’'objet d’un traitement informatizé par l= promoteur ou pour son comphe. J*ai bisn naté
que je dizpose d’un droit d’accés 3 ces données que je pewx exercer 3 tout moment
auprés du Cocteur Laurent SERVAIS, supervisewr du projet, et gue je pourrai exercer mon
droit de rectification et d*opposition auprés de celui-ci.

- Je comprends gue toutes les données et informations concermant ma participation
resteront strictement confidentielles. Les donngss pourront &tre transférées de manisre
anomyme 3 un tiers, 3 des fins de recherche, de doowmentation réglementaire de lroutil, ou
de valorization. Aucune donnée identifiante ne sera transmize.

- J'ai connaissance du fait que je pewx retirer & tout moment mon consentement pour L3
participation de mon enfant & cette recherche, quelle quien soit La raison, sans encourir
aucune respansabilité et sans que cela puisse porter préjudice a la gualité des soins qui lui
sont prodigués. Je miengage en cas de retrait & en informer le médecin.

- Mon coreentement ne décharge en rien les organizatewrs de PStude de leurs
respansabilitds. Je conserve tous mes draits garantis par la loi.

- ayant dispozé dun temips de réflexion suffisant avant de prendre ma décision, et compte
tenu de l'ensemble de ces eléments, Jaccepte librement et wvalontairement gue mon
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enfant participe 3 ce protocole de recherche dans les conditions précisées dams =

docwmnent dinformation qui m'a été remis.

Les parents f Le representant de |’autonite parentale
Hom, prénam du p2re en lettres capitales :

Signature du pére Date

Hom, prénam de la mére en lettres capitales :

signature de la mérs Cate

D
Ham, prénam du représentant égal en lettres capitales :

Signature du représentant L2gal Date

Investigateur
Hom, prénam de IMinvestigateur en lettres capitales

signature de lMinvestigateur Cate

Je suis d'accord de participer a 'étude et j'ai pu poser toutes Les guestions que je voulais

Participant
Hom, prénam du participant en lettres capitales :

signature de l"enfant Date

Ce document est a réaliser en deux exemplaires, dont L' original doit £tre consersd 15 ans
par linvestigateur, et le deuxiéme remis a la personne donnant son consentement.
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Annexe 6. Questionnaire anamnestique adresseé aux parents des participants

Euestiﬂn naire anamnestigus

Lorsque nécessoire, merci de royer les mentions gui ne vous Concerment pos.

*  Date de complétion du QUESTIONNEINE I e serer e e seemees
¢ Mom et Prénom de Fenfant e e
¢ Date de MaizsancedePenfant: __/_ _f____
#  Mom du parent complétant le Questionnaire .o
o Maman o Papa COAULIE © e
B AFBEER o e e e et e s
L T TSSO Code Postal. e
¢ Télgphone : G3M : Domicile - _ _ _ [

1. Données familiales :
*  Langue(s) parlées) & la Maison @ e
* Langue(s) parlée(s) & I'école -
* fAra: Pére.......

#  Mivesu d'étude : L MEre s e

Auriez-vous 'amabilité de compléter G Vaide de ce tobieay -

Miveau 1 = enseignement primaire [ou mizins}

Miveau 2 = enseignement secondaire inférieur ou profaszionnel

Miveau 3 = enseignement secondaire supérisur général ou technigue
Miveau 4 = enseignement supérieur de type court (par exemple, graduat)
Miveau 5 = enseignement supérisur de type long {universitaire ou non)

*  Professiom :

I =
o Mére:..... ereereenien i
* |es parents sont : © celibataireso mariés/conjoints o divorcas O separés
o monoparantzsl o remariés [péref/mére) o décédés (pere/mere)

*  5jles parents sont separés, divorcés ou monoparental, ['enfant vit :
o avec le pere o avec la mare C en garde partzgée o =n famille reconstituée
O Autre Situation ou précision ;...

*  WYotre enfant est-il adopte ? o Oui. Quel 3ge avait-il? ... o Maon

*  Ezt-il en famille d'zccueil ? o Cwi o Man

*  Avez-yous d'autres enfants 7 o Oui o Mon

Mom et Préenom Age Problémeas scolaire/zocizw/comportementaus/medicaux
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2. Données medicales :
* ‘Votre enfant a-t-il d&j3 eu des convulsions ou des crises d'épilepsie - o Oui
%i oui, guel 2ge awvait-il (années et mois)? Durant combien de temps et 3 quels moments de la

o Mon

journge ?

* fotre enfant a-t-il d&j& perdu connaissance ? o Owi o Mon
E T e U (Lt o T -SSR

* ‘Votre enfant a-t-il déj& eu des accidents ? o Oui o Mon

L TR Tt o 1O
Cuand, qual B2 VTl P e e e e e renan

A-t-il 8té inconscient (perdu connaissance) ? o Oui oMNon
A-t-il eu des maux de téte ? o Oui o Nan

A-t-il vomi ? o Qui o Mon

* fotre enfant a-t-il d&j3 subi une ou plusizurs opérationi{s) ? o Oui o Mon
Zioui, laquelleflesgualles 2 o e ma oo ee e es e eenen
Quand 2 e ares bbb e b AR b et

* ‘fotre enfant a-t-il eu d"autres maladies graves ? o Owi o Mon

B TR o= T OSSO

* % g-t-il eu un autre membre de la famille gui souffre cu a souffert de [cochez) :
Oui degré de parent2 avec Fenfant

- Convulsions-apilepzie
- Histoire de maux de téte/migrainss
- Froblémes affectifs
- Retard intellectuel

- Maladies neurclogiques
- Autres o

* ‘otre enfant a-t-il ou z-t-il eu des problémes emoticnnels {de type aneiété ou dépression) ?

B TR o = o s OO

* ‘Yotre enfant a-t-il vecu des evénements de vie stressants ou des situations difficiles qui I'ont

particuligrement margug ? o Oui o Mon

F R T L= tad s o L I ==

* otre enfant a-t-il des problémes de vision ? o Owi o Mon

5i oui, lesquels :

* fotre enfant a-t-il des problémes auditifs ? o Qi o Mon
B T 1= [T -SSR

*  \otre enfant a-t-il eu plusieurs infections aux oreilles ? o Cwi o Mon



o e 1T = :
A-t-il eudes drains o A-t-il pris des antibiotigues de facon
TEPBTEE T e

* Votre enfant présent-t-il des troubles du sommeil ? O agitation o dort profondément
o parle pendant son sommeil O peur du noir o mauille son lit
o se souvient de ses réves [beaux et mauvais) o fait des cauchemars
O terreurs nocturnes o ronfle o cesse de respirer
DHEETTWEZ ..o ceereoe e cememseecmsseemese st ses remam et oo s s bt e A8 bt e A A S A et ettt et
Dort-il seul ? o Oui o Mon
Lui arrive-t-il de dormir avec wous ? o Oui o Men

A quelle(s) occasion(s] et avec QUEIIE FrEQUENEE Tu. e e e e e e ane

* Engenéral lasemaineilse léve 3 oo et 58 COUCHE 8 oo
Et le week-and, il 58 1EWE & e LSS COUCRE 3 oo

*  Combien de temps prend-il pour 5 endormir 2. e e

®*  Le matin, au lever, est-il en foarme ? o Oui o Nom
*  Votre enfant accepte-t-il de manger tout ce que vous Uil donnez ? s
®  Ateil des preferences lMENTAITEE T oo cer e samecs e e s sems s e ra s

® Refuse-t-il de manger cartains aliments 7 5i oui, le{slquel{s] . e

*  Votre enfant est-il autonome :

o Pourse laver : o Oui o Nan
o Pour s'habkiller : o Oui o Nan
o Pour manger : o Oui o Mon
O AUTIeS D SPBCITIET T e e reee

3. Données développementales :
Grossesse

¥ DUFEE BN MOIE T ee e e ecemenacenrcees
*  Y-a-t-il eu des complications (alitement imposé, accdents...) ?

LI eu prise de médicaments ou consommation de cigarettes, d*alcool, de drogue par
la mére pendant |la grossesse ow par le pére pendant la conception ?
Mére: oQui o MNon Pere:oQui o Mon
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Accouchement et premiers mois :

* L'accouchement s'est-il bien déroulé ? o Qui o Nom
%i non, guelles ont été les complications [hypoxie, cészrienne, anoxie, allergie (ex : anesthésiant)) ?
Pour gui (enfant/mére) ?

Petite enfance :

*  Comparativement & d'autres enfants, votre enfant a-t-il présenté un retard de langage 7
Expression orsle : o Oui o Non Expression écrite - o Jui o= Mon
Compréhension orale : o Oui o Non Compréhension &crite : o Oui o Mon

* & guel 3ge votre enfant a-t-il dit ses premiers mots ..o
" SEs PremiBres PRrEses Zo e anean
* Comparativement & d'autres enfants, votre enfant a-t-il présenté des difficultés dans les :
o Habiletés motrices globales [marcher, sauter, faire de |z bicyclette.] o Oui o Mon
o Habiletés motrices fines [boutonner, lacer, dessiner...) = Oui = Non
o Habiletés préscolaire (nommer l2s couleurs, Palphabet.... ] o Oui o MNon

* & guel 3ge votre 2-t-il acquis la position assise e

» & guel dge votre enfant a-t-il acquis la position debowt ?

® & guel 3ge votre enfant a-t-il fait ses premiers pas 7.

* A quel ge votre enfant a-t-il manifesté une préférence pour I'une ou Pawtre main 2.
o Quelle main préfére-t-il 2o

* ‘otre enfant a-t-il d&j# suivi une psychothérapie ou d’autres consultations de ce type 7 o Oui
Lesguelles, en quelles circonstances, guand et durant combiendetemps ?.

» Votre enfant a-t-il déjd suivi des séances de rééducation en logopédieforthophonie? o Qui
Lesguelles, en gquelles circonstances, guand et durant combien de TemMDE o e

4. Données générales 3
* Y.z-t-il des difficultés que wotre enfant 2, qui sont similaires & celles gue vous avez vécu
lorsque wous étiez plus jeune (comportementales, socizles, scolaires, familiales..) ? Si oui,

lagquelleflesquelles P e

* Y.z-til des difficultés que votre enfant a, qui sont similaires 3 celles qu'a wacu votre cercle
familizl éloigné [grands-parents, cousins...) ? 3i oui, laquelle/lesquelles ?

*  En quelle année les difficultés d'apprentisszge ont-elles commencé ?
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o Maternelle o l¥*annés 2 année  C AULrE NIVEIU, IBQUET Do e er s

R Tt 1= P o PSS
®#  Quelles sont les difficultés de votre enfant ?

O anxiéts, stress o organisation du travail o précipitation O attention

O concentration o meémuoire O apprentisszge de nouwvelles connaissances

o sutonomis o motricité globale o motricité fine o développement socizle

o confiance eny estime de soi O autre, dBCrIVEZ OU PréCiSET f oo

* Ay retour de 'école, votre enfant est)a
o fatigue o 3gité o maux de tate oautre ...

*  Oui Pzide pour ses dewvaoirs et legons 7.
* Combien de temps prend votre enfant pour les réaliser 2o
*  Est-ce une periode difficile F DBOriVET oot e ee e e e e e are e

5. Données sociales :
* VYotre enfant s'entend-il bien avec tous les membres de la famille ¥ DECHvVEZ © e,

*  VYotre enfant s'entend-il bien avec les amis de 50n 388 7 DECTIVEZ fo e emv e

*  Ayez-vous noté des changements de personnalitd gui wous inguidtent ? 5i oui, décrivez
depuis QUAND 2t de QUEITE MIEMIEIE e ceee e ecamamresssmsar s sesmsmsasmses e s et e e aperen e

¥ aurait-il d'autres informations ou léments qui ne vous ont pas encore &té demandé et que vous
jugez pertinents pour notre compréhension de votre enfant & travers son &volution, sa scolarité, sa
socialisation, |z dynamigue familizls....

Mous remercions d"avoir pris le temps de répondre & ce questionnaire

91



Annexe 7. Données anamnestiques des enfants atteints d’amyotrophie spinale.

Participants Sujet1 (E Sujet 2 (LA Sujet 3 (LI) Sujet 4 (D) Sujet 5 (L)
Sexe F M F M M
Age 10; 3 10:; 8 10:3 14 ;2 13:10
Nationalité Belge Belge Belge Belge Belge
Langue parlée Francais Francais Francais Francais Francais
Niveau socio-économique Niveau Il Niveau | Niveau Il Niveau | Niveau Il
Type d’enseignement ORD SPE
Données médicales
Type de SMA 1l I I I I
Latéralité D D D D D
Copies 3 3 3 3
Année du diagnostic 2014 2013 2014 2011 2010
Traitement Spiranza Risdiplam Risdiplam Risdiplam Risdiplam
Autonomie Marche Marche CPE CPE CPE
Ablation des Ti_ge de Ostéosynthese de la
Opérations chirurgicales Aucune Aucune _ amygda!es cr0|ssan\ce colonne vertébrale
Tiges de croissance Arthrodese
Ophtalmologie Aucun Aucun Myopie Myopie Myopie
Suivi psychologique/ Iogopédique/,ergothérapeutique en Aucun Aucun Aucun Logopéde Logopéde
cours ou passé
Anté et néo natal
Mode d’accouchement Voie basse Voie basse Voie basse Césarienne Voie basse
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Complication lors de 1’accouchement Non Non Non Non Non
Développement
Difficulté dans le développement cognitif et langagier Non Non Non Expression écrite Articulation

Difficulté motricité globale et fine

Globale et fine

Globale et fine

Globale et fine

Globale et fine

Globale et fine

Légende : Copies = Nombre de copies du gene SMN ; M= masculin ; F= féminin ; D = droitiéere ; Niveau | = enseignement secondaire ; Niveau

Il = enseignement supérieur ; ORD = ordinaire ; SPE = spécialisé ; CRM = Chaise roulante manuelle ; CPE = Chaise roulante a propulsion

électrique ; ND = non disponible ; RAS = rien a signaler
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Annexe 8. Données anamnestiques des enfants constituant notre groupe controle.

Participants cC1 ce2
P N =15 N = 10
Sexe M : (N =6) M : (N =38)
F:(N=9) F:(N=2)
Age Moyenne : 11 ; 4 Moyenne : 13 ; 8
Langue parlée

Francais : (N = 15)

Francais : (N = 8)
Francais/anglais : (N = 1)

Niveau socio-économique

Niveau | : (N =3)

Francgais/Portugais : (N = 1)

Niveau | : (N = 3)
Niveau Il : (N=12) Niveau Il : (N=7)
Données médicales
D:(N=12) D: (N=8)
Latéralité G:(N=3) G:(N=2)
Aucune : (N =5)

Opérations chirurgicales

Pose de drains : (N = 3)
Chirurgie plastique du visage : (N = 1)
Amygdalectomie : (N = 4)
Bras: (N =2)
Végétations : (N =1)
Elargissement de I’intestin gréle : (N = 1)

Aucune : (N =7)
Pose de drains : (N = 1)
Mains : (N = 1)
Amygdalectomie : (N = 1)

Suivi psychologique/ logopédique/ ergothérapeutique en

Presbyte : (N =1)

Yeux : (N=1)
Aucun: (N=7)
Myopie : (N = 2) Aucun : (N = 6)
Ophtalmologie Astigmate : (N = 3) Myopie : (N = 4)
Hypermétrope : (N = 3)

Astigmate : (N =1)

cours ou passé

Psychologue : (N = 3)
Aucun: (N=12)

Logopéde : (N =2)

Psychologue : (N =1)
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Neuropsychologue : (N = 1)
Aucun : (N = 6)
Anté et néo natal
Voie basse : (N=7) Voie basse : (N=9)
Mode d’accouchement Césarienne : (N = 8) Césarienne : (N = 1)
Non : (N =11)
Hypoglycémie : (N = 1)
Complication lors de I’accouchement Cordon autour du cou : (N = 1) Non : (N = 10)
Intestin gréle court : (N =1)
Probléme de saturation : (N = 1)
Développement
Difficulté dans le développement cognitif et langagier Non : (N = 15) Orthlzg:]abg:: (ﬁl)z 1)
Difficulté motricité globale et fine Non : (N = 15) Non : (N = 10)
Oui:(N=1) Oui:(N=3)
Difficulté d’attention Non : (N = 14) Non : (N =7)

Légende : M= masculin ; F= féminin ; D = droitiére ; Niveau | = enseignement secondaire ; Niveau Il = enseignement supérieur ; ND = non
disponible ; RAS =rien a signaler
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Résumé

L’amyotrophie spinale est une maladie neuromusculaire rare se caractérisant par une
faiblesse musculaire qui varie selon la severité de la maladie. Les récents progres médicaux ont
permis d’améliorer la qualité de vie de ces enfants. Dés lors, les besoins de ces enfants ont
sensiblement changé et la réalité clinique a évolué pour le personnel soignant. 1l est donc
nécessaire d’actualiser les données scientifiques afin d’obtenir un profil langagier précis des

enfants traités et ainsi, faire évoluer les pratiques cliniques.

Certaines études ont exploré le domaine langagier de ces enfants a 1’age préscolaire,
concluant a un profil langagier dans les normes toutefois marqué par une précocité lexicale,
sémantique et morphosyntaxique. Cependant, les enfants étaient d’age préscolaire et n’étaient
pas traité, les études étant vieilles. Notre étude, quant a elle, s’intéresse au profil langagier des
enfants atteints d’amyotrophie spinale d’age scolaire. La question de recherche était la suivante
: « Quel est le profil langagier d’enfants atteints d’amyotrophie spinale tout type confondu
lie au chromosome 5 ? » Afin de répondre a cette question, nous avons analyseé, de maniere
individuelle, les performances obtenues par les enfants SMA aux différentes épreuves
cognitives et langagiéres. Celles-ci ont été comparé a celles obtenus par les groupes contrdle

respectif a I’aide d’un test t modifié de Crawford.

En ce qui concerne les résultats, certains tests langagiers mettent en évidence des
différences significatives pour certains sujets. Le sujet 1 et 5 semblent avoir une bonne
compréhension de la théorie de I’esprit. Au contraire, les sujets 3 et 4 obtiennent des scores
significativement inférieurs a leur groupe contrble respectif pour certaines variables. Ces
résultats ne semblent pas pouvoir étre directement attribuable & la pathologie mais ils
témoignent d’une hétérogeneité interindividuelle. Cependant, le caractére rare de la pathologie,
ne nous a pas permis de recruter un échantillon expérimental assez conséquent. Ainsi, nous
n’avons pas pu mettre en évidence un unique profil langagier généralisable a I’ensemble de la

population SMA et valider nos différentes hypotheses.

Les enjeux induits par I’introduction de nouveaux traitements incitent a multiplier les
études portant sur le profil cognitif des enfants SMA. Les nouvelles données récoltées
permettront d’avoir une meilleure compréhension de cette pathologie, d’accompagner les

parents et de proposer des prises en charge adaptée a la maladie.
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