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RESUME :

Les avancées des recherches cytogénétiques et moléculaires concernant le syndrome de Turner
et Uaccumulation de données en neuro-imagerie permettent d analyser de fagon plus fine Uin-
fluence du chromosome X et du mangue d’hormones ovariennes sur {"organisation cérébrale et
en particulier la maturation des bases neurales du langage.

La présente étude de cas d’une pré-adolescente dgée de 12 ans 7 mois aiteinte d’un Syndrome
de Turner de forme mosaigue a pour objeciif 1) de discuter, par le biais d'wne exploration neu-
ropsychologigue approfondie, Uidée communément admise d'une dissociation plus ou moins con-
pléte des fonctions langagiéres et visuo-spatiales dans ce syndrome et 2} de spécifier le statut
{primaire ou secondaire) des éventuelles défaillances langagidres observées en regard du dys-
fonctionnement affectant notamment les fonctions visuo-spatiales, sensori-motrices et exécutives.

Les donndes obtenues mettent en évidence des difficultés dans les aspects formels du langage
et le lexique orthographique. L’ analyse des résultats plaide en faveur de Ihypothése d’un défi-
cit secondaire et non primaire, qui pourraii résulter 4 la fois du dysfonctionnement visuo-spatial
et sensori-moteur et de Uinsiabilité des fonctions exécutives.
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SUMMARY : Secondary impairment of particular language skills in a case
of Turner Syndrome

The refinement of the molecular/ and cytogenetic studies in TS and the accumulating anato-
mical and functional neuroimaging data which have evidenced cerebral volumetric, microstruc-
tural and activation modifications suggest that TS could provide the opportunity to clarify the
influence of the X chromosome and the lack of gonadal hormones exposition on brain organiza-
tion and processing and particularly on the maturation of the neural bases of Language.

The present study of a 12-year-7 month-old girl with mosaic Turner syndrome was initiated
with two objectives : 1) to explore, using extensive neuropsychological examination, the suppo-
sed complete dissociation of efficient verbal abilifies versus impaired visual-spatial processing
and other cognitive skills in this disorder and 2) to determine whether the eventual observed lin-
guistic impairment should be considered as correlates or consequences of the other dysfunctions.
We did observe language difficulties and our data favor the hypothesis of a secondary, not pri-
mary impairment. The failure evidenced in some formal linguistic aspecis and in orthographic
lexicon could result from the primary visual-spatial, sensori-motor and executive dysfunciions.
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INTRODUCTION

Le Syndrome de Turner (ST) qui fait partie des pathologies associées & des anomalies
des chromosomes sexuels, découle d’une perte totale ou partielle de 1’'un des chromo-
somes X chez un sujet de phénotype féminin. Sa fréquence est de 1/2000 & 2500 nou-
veaux nés de sexe féminin. Trois cas de figure principaux sont répertoriés :

(2) une forme 45, X observée dans 53 % des cas (un chromosome X est totalement

absent),

(b) une forme 46, X, i, (Xq) observée dans 10 % des cas, ol I'un des chromosomes X
est remanié [délétion partielle par perte du bras court remplacé par une duplication
du bras long],

(c) des formes dites « mosaiques » observées dans 25 % des cas (coexistence de cel-
lules haplo X (45, X) avec des cellules normales 46, XX ou avec des cellules & chro-
mosome Temanié®, Dans 1'anomalie 45, X, qui est prédominante, la fréquence de
troubles d’ ordre médical, cognitif ou comportemental est plus grande que chez les
enfants « mosaiques », dont le phénotype présente une grande variabilité, et dont
les caractéristiques neurocognitives apparaissent plus hétérogdnes™.

Trois composantes cognitives sont altérées dans le ST: les fonctions visuo-spatiales,
les capacités numériques, les fonctions exécutives et la mémoire de travail*, auxquelles
s”associent parfois des troubles d’ordre psychosccial. A ces dysfonctionnements, est cen-
sée s opposer I'intégrité plus ou moins compléte des fonctions langagieres. En effet, la
discordance constatée chez les ST & Péchelle du WISC entre le QI verbal (préservé) et
le QI performance (altéré) a ét€ interprétée comme reflétant une dissociation entre le lan-
gage etles capacités vistuo-spatiales, supposée recouper une opposition hémisphere droit/hémi-
sphére gauche. Schaffer® avait mis en évidence dans le profil du WISC des ST une dif-
férence significative entre un facteur de « compréhension » (épreaves Information,
Compréhension, Similitudes et Vocabulaire) bien développé, un facteur d’« organisation
spatiale » (épreuves Cubes, Assemblages d’objels) fortement altéré, et un facteur « dis-
tractibilité » (épreuves Arithmétique, Code, Empan de chiffres) également altéré.

En fait, le caractdre massif du déficit visuo-spatial et I’accent mis sur la dyscalculie
dans le ST* ont en pour conséquence un relatif désintérét A 1'égard des fonctions langa-
gigres, que traduit le petit nombre de publications portant sur ce domaine®*.

Cependant, compte tenu des nouvelles données acquises en génétique chromosomique
et moléculaire dans le ST***, et I’accumulation progressive de données de neuroima-
gerie anatomiques et fonctionnelles metiant en évidence des modifications tant volu-
miques que micro-structurales de la substance blanche et grise ainsi que des déficits d’ac-
tivation*, des études plus approfondies du langage s’avérent nécessaires. En effet, dans
ce coniexte, le ST apparait comme un analyseur privilégié de I'influence du chromoso-
me X et du manque d’hormones ovariennes sur 1’organisation architecturale et fonc-
tionnelle du cerveau, et sur Ja maturation des bases anatomiques impliguées dans 1’ac-
quisition et le développement des fonctions langagiéres.

L’observation que nous rapportons d’une préadolescente dgée de 12 ans 7 mois attein-

te de ST répond & deux objectifs principaux.

1) Dans la mesure ot tous les registres Hnguistiques n’ont pas été explorés dans les
études publiées & ce jour, nous avons cherché des indicateurs de troubles du langa-
ge quitémoigneraient de dissociations au sein des fonctions langagiéres, telles qu’elles
ont été mises en évidence au sein méme des fonctions visuo-spatiales et des fonc-
tions exécutives*®.

2) Nous avons tenté de répondre A la question du statut qu’il convient d’accorder aux
difficultés langagiéres dans le ST. Sont-elles I'expression d’une méme difficulté pri-
maire* & traiter et configurer les aspects globaux de Vinformation visuelle et ver-
bale, ou sont-elles des conséquences secondaires* du dysfonctionnement visuo-spa-
tial, attentionnel, sensori-moteur ou exécutif ?
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METHODE

Le sujet

LM est une jeune fille de 12 ans 7 mois, droitiére, de langue maternelle francaise, pré-
sentantun ST avec un caryotype 45,X/46,X,1(X) (q10),c’est-3-dire une forme mosaique,
diagnostiquée a I’Age de 5 ans. Elle est scolarisée en Suisse dans une école publique en
67, LM a été rencontrée dans le cadre d’une activité privée de remédiation pour enfants
en difficulié scolaire. Sa mére et elle ont accepté de participer 2 cette étude.

LM, issue d’un milieu familial de niveau soctoculturel élevé, est la deuxieme enfani
d’une fratrie de quatre sceurs {Agées respectivement de 14, 7 et 6 ans). La grossesse,
menée a terme, et I’accouchement se sont déroulés sans complication. Le développe-
ment dans la petite enfance a été normal. On ne signale aucun antécédent familial de
nature neurogénétique. En raison de troubles articulo-phonatoires persistants 4 1’dge de
4 ans et d’une lenteur dans les apprentissages élémentaires, évidents lors de la premiére
scolarisation (jeux de balle et de construction, apprentissage du vélo, activités grapho-
motrices), la mére suspecte une anomalie. Le caryotype anormal est détecté 4 "occasion
d"une consultation en pédiatrie & I'HUG de Genéve. LM est suivie dés lors tous les six
mois par un pédiatre, spécialiste en endocrinologie. Un bilan psychologique effectué a
T4ge de 6 ans ne révéle ancune anomalie du développement cognitif. LM présente un
strabisme opéré & 5 ans, actuellement corrigé par des lunettes, qui devrait étre résorbé
vers 1’4ge de 16 ans. Des otites & répétition durant la petite enfance ont motivé Ia pose
de drains trans-tympaniques. L.a mére signale que sa fille est peu sensible & la douleur;
une ofite ou une sinusite peuvent passer inapercues.

I.M a ét€ admise tardivernent en scolarité primaire (7 ans). Du fait de difficultés d’ap-
prentissage du langage écrit, elie a redoublé le CE!, au terme duquel elle a acquis la lec-
ture. La mére 1’a beaucoup épaunlée dans ses premiers apprentissages scolaires tout en
privilégiant 1’autonomie et la prise en charge personnelle pour les devoirs 4 domicile.
Actuellement, T.M suit tani bien que mal le programme scolaire, Elle n’aime pas lire,
Iécriture la fatigue beaucoup. Elle travaille énormément et obtient peu de résultats, ce
qui conduit & des frustrations.

Suite & une évaluation neuropsychologique, effectuée en janvier 2003 en milieu hos-
pitalier, un soutien spécifique a £t préconisé en raison de troubles des fonctions visuo-
spatiales retentissant sur le langage écrit (« dysorthographie & prédominance phonolo-
gique »), et d'une « tendance 2 la dyscalculie ». En revanche, sa mére P’ayant poussée i
&tre autonome dans ses déplacements en ville et & prendre les transports en commun, elle
s’oriente sans difficalté alors qu’auparavant elle se perdait facilement. LM a deux bonnes
camarades de classe. Dans ses loisirs, elle aime promener son chien et se rend volontiers
seule & 1a piscine. Elle fait de la danse et du théatre.

PROCEDURE

La procédure d’évaluation neuropsychologique a été fondée sur : le WISC-HI *,1a
NEPSY*,la CMS**,1e WSCT*** le Test de Stroop™***_ Nous avons en outre utilisé une
épreuve expérimentale de mémoire de travail anditivo-verbale et cing épreuves expéri-
mentales de dénomination rapide.

I’évaluation du domaine langagier a reposé sur "ECOSSE*, Le Bilan de Lecture
Informatisé* 1’ épreuve de I’ Alouerte™*  la L2MA*** 1a BELEC**%*  ainsi que des sub-
tests du Stroop, du WISC I et de la NEPSY.

Pour des raisons de disponibilité et de fatigabilité de LM, les différentes évaluations
ont ét€ espacées dans le temps (période de cing mois). La passation du WISC-IIT s’est
faite sur deux séances a une semaine d’intervalle. La passation compléte de la NEPSY



{subtests de base et complémentaires) s’est déroulée sur trois séances dans un interval-
le de quatre semaines. La CMS a été réalisée en une seule séance, 4 laquelle a été ajou-
tée la passation du BLI. Les autres épreuves ont été réalisées de facon disparate selon la
disponibilité de LM, qui s’est bien impliquée dans les différentes tiches.
,
RESULTATS [
A.PROFIL COGNITIF GLOBAL
Tabieau 1 : Domaines cognitifs globaux
Domaine Test Coefficient Commentaires
standard
QI Verbal WISC 1T 103 Moyen
QI Performance WISC Hr 80 Fajble
Compréhension WISC 1T 109 Moyen
verbale
Organisation WISC IIT 78 Déficitaire *
perceptive
Vitesse de WISC [If 100 Moyen
traitement
Fonctions sensori- | NEPSY 77 Déficitaire *
motrices
Langage NEPSY 85 Faible
Processus visuo- NEPSY 88 Faible
spatiaux
Fonctions exécutives | NEPSY 90 Moyen
Apprentissage et NEPSY 107 Moyen
mémoire
Mémoire visuelle CMS 96 Moyen
immeédiate
Mémoire verbale CMS 139 Trés supérieur
immédiate
Meémoire visuelle CMS 78 Déficitaire *
différée
Mémoire verbale CMS 125 Trés supérieur
différée
Attention et CMS 67 Trés déficitaire **
concentration
Le WISC-HI indique une différence significative {23 points d’écart) entre le QIV et le
QIP, en faveur du premier. L'indice de compréhension verbale est supérieur & 1'indice




d’organisation perceptive. Les ressources attentionnelles sont moyennes.

Les résultats globaux obtenus dans les domaines de base de la NEPSY montrent des
déficits dans les fonctions sensori-motrices, le langage, les processus visuo-spatiaux, les
fonctions exécutives. Parmi les domaines explorés, seul celui des processus mnésigues
et d’apprentissage correspond a P’ige de LM.

L évaluation de la mémoire par la CMS permet de constater une dissociation nette entre
ies processus mnésiques visuels (immédiats et différés) et verbaux (immédiats et diffé-
rés). L'analyse entre les paires d’indices met en évidence une différence significative
entre la mémeire visuelle immédiate et la mémoire verbale immédiate (en faveur de la
seconde}; entre la mémoire visuelle différée et la mémoire verbale différée (en faveur
de la seconde). En outre, I'indice d’attention et de concentration est trés déficitaire.

D’une facon générale, il ressort donc une lenteur d’exécution pour tout ce gui reléve
du domaine visuo-spatial et praxique (construction et orientation), et une limitation de
la mémoire de travail.

B. FONCTIONS LANGAGIERES

1. Langage oral
Tableau 2 : Fonctions langagiéres

Epreuves Tests Notes Commentaires
standard
Information wiscir |9 Moyen
Similitudes wISC I {11 Moyen
Vocabulaire wiscHr |13 Supérieur
Compréhension wiscrnr |13 Supérieur
Processus phonologiques NEPSY 7 Déficitaire *
Dénomination rapide NEPSY 8 Faible
Dénomination de couleurs  |STROOP |-0.76 &t  |Moyen faible
Compréhension de NEPSY 8 Faible
consignes
Répétition de pseudo-mots | NEPSY 8 Faible
Fluence verbale NEPSY 6 Déficitaire *
Compréhension ECOSSE
morphosyntaxique : score +0.08 ét. | Moyenne

L’ analyse mtra-échelle des subtests verbaux du WISC met en évidence des points forts
pour Vocabulaire et Compréhension : le vocabulaire est étayé, 1a récupération en mémoi-
re verbale aisée et la compréhension des réalités sociales efficiente.

L’analyse des capacités langagiéres & la NEPSY montre des difficultés de manipulation
phonologique : LM fait souvent répéter les items, et elle traite difficilement les change-
ments phonémiques portant sur des groupes consonantiques & 1'intérieur des mots. Elle
dit ne pas « voir » les mots dans sa téte et travailler uniquement de facon anditive (elle
recourt done i la boucle articulatoire). L'épreuve de Dénomination rapide est laborieu-
se: LM scande les mots {concernant la taille, la forme et la couleur de chaque item) et
accompagne le traitement de la tiche de syncinésies de la téte, ce qui dénote un contrdle
volontaire de la récupération en mémoire et de la production. Lors de 1’épreuve de
Compréhension de consignes, LM est en 1égére difficulté avec certains concepts spatiaux
etelle commet des erreurs liées a lacomplexité syntaxique croissante des phrases.1.'épreuve
de Répéiition de pseudo-mots met LM en légere difficulté. En Fluence verbale, LM par-



vient & générer des mots avec une contrainte sémantique, mais fa production sous contrain-
te phonémique met en évidence une difficulté de stratégie de recherche des mots.

En ce qui concerme la dénomination, on observe une légére lenteur pour les couleurs
du Stroop. Lors des épreuves expérimentales de dénomination rapide de type « RAN »*
concernant la dénomination de dessins, de chiffres, de lettres, de couleurs et des quatre
critéres alternés, LM est efficace : quatre des épreuves sont dans la norme en vitesse et
en précision, mais 1’on observe une légere lenteur en lecture des lettres. En condition de
dénomination alternée, dans Jaquelle les quatre critéres sont mélés (situation la plus coii-
teuse d'un point de vue exécutif), la prestation est 1égérement supérieure & la moyenne.

Les résultats de 1’ épreuve de compréhension morphosyntaxique ECOSSE sont dans 1a
norme. L'analyse des erreurs met cependant en relief des difficultés dans le traitement des
propositions relatives avec « que » et « qui », de la co-référence ambigué du pronom, des
adjectifs ordinaux spécifiés ou non et des relatives complexes (circonstancielles). En com-
parant les items échoués par LM au pourcentage d’erreurs de la population de référence,
on peut constater qu’elle a une réelle difficulté a traiter certaines structures syntaxiques.

Le langage oral de LM présente donc certaines défaillances. Au plan phonologigue,
la manipulation de phonémes est difficile, la répétition de pseudo-mots un peu ardue, la
Huence verbale phonémique déficitaire. Le traitement intermodal visuo-verbal, aisé pour
la dénomination univoque d’un stimulus visuel, est Iégérement ralenti pour les letires et
trés ralenti en situation de dénomination complexe (forme, couleur, taille) de figures géo-
métriques. La compréhension de phrases et de consignes bute sur certaines structures
syntaxiques généralement bien traitées par les enfanis de U'dge de LM.

2. Langage écrit
2.1. Mécanismes d’identification des mots

Tableau 3 : Lecture de mots

Epreuves Test Résultats Commentaire
Lecture une minute : { BLJ

Mots corrects 85 mots/ +0.56 é€.t. | Moyen
Identification de BLI

mots : Score 82 mots / +0.42 &.t. | Moyen

Temps -2.8. Déficitaire *
Eecture des items BLI

corrects :

Score 29 mots /-0.05 é.t. Moyen

Temps -1.17 Faible
Pseudo-synonymes ; | BLI

Score 16 mots/ +0.26 é1. | Moyen

Temps -4.5 &1 Trés déficitaire **
Pseudo-logatomes : | BLJ

Score 19 mots/ -0.17 é.t. | Moyen

Temps -19ét Déficitaire *
Pseudo-homophones 1) BLI

Score 18 mots/ +0.71é.t. Moyen

Temps (-3.95) Tres déficitaire **
[Eecture de mots : STROOP

Liste 1 -1.43 &1 Faible

Liste 2 -13¢éx. Faible

* Plaza, 2003



Alépreuve de lecture en une minute de la BLI, LM obtient un score moyen pour son
ige. La performance générale d’identification de mots (IME de la BLI) est [égérement
supérieure a la moyenne. En revanche, le temps total pour identifier les mots propo-
sés, ou vérifier I'adéquation du mot a I'image proposée, est augmenté, L’analyse des
différents types d’items traités met en évidence une lecture efficiente des graphies cor-
rectes avec un traitement lent. Le ralentissement est encore plus net pour le traitement
de psendo-synonymes (« casquette » pour « chapeau »), suggérant que I"adéquation
mot-image (signifiant-signifié) n’est pas automatique, Le résultat de I'identification
de pseudo-logatomes écrits {« falise » pour « valise ») est moyen. La voie d’assem-
blage est opérante. Toutefois, la vitesse de traitement est déficitaire. Les 6 erreurs obser-
vées sur les 80 items traités sont avant tout d’ordre visuel ([q] pour [p], [2] pour [e] et
[or] pour [ro]), mais aussi d’ordre phonologique ([ge] pour [gne], [cin] pour [quin] et
fge] pour [guel). En comparant les réponses correctes et incorrectes de LM 3 la fré-
quence des réponses correctes pour ces mémes iterns d’une part, et au temps de trai-
tement d’autre part, on remargue que les exreurs de nature visuelle ne sont pas dues 2
une impulsivité. Au contraire, LM fait des erreurs alors que le temps de traitement est
allongé. Elle commet également quelques erreurs pour des items normalement réussis
par la majorité : [palle] pour [pelle], [jumalles] pour [jumelles]. Enfin, pour la plupart
des réponses correctes données par LM, le trailement est lent: pour juger si le mot
[cientiure] est correct, il lui faut 8.51 sec, alors que le temps moyen de traitement pour
cet item est de 3.09 sec.

Le traitement d’homophones écrits (« casrol » pour « casserole ») est qualitativement
efficient, mais ralenti. On reléve des erreurs portant sur les items {champinion] et [clou-
ne|, qui sont respectivement réussis par 76 % et 80 % des sujets contrdles. LM hésite
longuement avant de décider si le mot est correctement orthographié ; elle dit savoir que
oe n’est pas juste, mais ne parvient pas & « voir » e mot correct.

LM lit le texte « L'alouetie » en 2 min 20. Elle saute une ligne (10 mots). Elle com-
met 14 erreurs de lecture de nature visuo-perceptive. Elle a besoin de mettre du sens dans
ce qu’elle lit. En fonction du nombre de mots lus en trois minotes et du nombre d’er-
reurs, .M obtient un niveau de lecture de CE2.

En lecture de mots du Stroop, LM est 1égérement ralentie,

2.2, Compréhension de lecture

Tableau 4 : Compréhension de lecture

Epreuves Tests Résultats Commentaires
Compréhension de BLI

phrases

Score 21/+0.93 é.1. Moven

Temps -1.29¢t. Faible
Compréhension de ECOSSE

phrases : score -0.32 6t Moyen
Appariement Les  Ours,

phrases/images : score | L2MA 10/10 Moyen

Dans la partie compréhension du BLI, qui consiste en un appariement d’une phrase
€crite avec une image choisie parmi quatre, la performance qualitative de LM estmoyen-
ne, mais le traitement est lent. Paradoxalement, pour les phrases inférentielles les plus
complexes, la performance est supérieure mais le temps de réaction est augmenté
(-1.67 é.t.}.

Pour la passation €crite de I’ ECOSSE, les erretirs concernent une confusion de per-



sonne (« la dame » au lieu de « la fille »}, un superlatif d’infériorité (LM retient I’ima-
ge « la pomme moyenne » pour I’énoncé « la pomme est la moins grande ») et un effa-
cement de relative (LM désigne « la chaussure bleue » pour ’énoncé « le crayon sur la
chaussure est blen »). En référence 4 une population du méme ige, les erreurs de LM
sont atypiques.

Dans I'épreuve Les Ours de la L2ZMA, 1M réalise un classement parfait. Elle réussit
également sans difficulté le classement des trois morceaux du récit constituant la Lecture
puzzle de la L2MA. En termes de stratégie, LM explique qu’elle n’a pas lu entiérement
les différents paragraphes: elle s’est centrée sur les débuts et les fins pour retrouver la
logique du texte complet. La seconde partie de I’ épreuve, consistant & choisir Ia conclu-
sion du texte, est réalisée sans peine et sans hésitation. LM justifie sa réponse par une
argumentation correcte (« puisque...alors »).

2.3. Transcription

En situation de transcription de mots (épreuve Ortho3 de la BELEC ol Ienfant doit
compléter des phrases lacunaires, ce qui permet I’analyse de certaines graphies parti-
culi¢res dans des mots), les mécanismes d’orthographe sous-tendus par les régles de
correspondance phono-graphémique simple sont bien maitrisées par LM. En ce qui
concerne les régles complexes, on reléve deux erreurs portant sur la graphie [gn] et Ia
graphie contextuelle [g]. L'analyse des graphies inconsistantes montre qu’il n’existe
pas de différence entre I'application des régles dominantes et minoritaires. On obser-
ve un effet de fréquence d’usage du mot pour ces graphies ainsi que pour les graphies
dérivables par la morphologie. En revanche, on ne note pas d’effet de fréquence pour
les graphies dérivables de mots fréquents (adjectifs) et les graphies non dérivables. Sur
le plan lexical, on obtient un score de 24 erreurs sur 70 mots dictés, soit 34 % d’er-
reurs lexicales.

En situation de dictée d’un texte (« le corbeau » de la L2MA), on reléve avant tout
des erreurs d'usage (-1.3 é.1.), les aspects grammaticaux étant trés peu altérés. En
situation de transcription spontanée {(Récit « les ours » de la L2ZMA}Y, LM ne parvient
pas a écrire I'histoire dans le temps imparti de 5 min., bien qu’elle se souvienne de
tous les éléments. Sur le plan structural on reléve des erreurs atypiques (- 1.3 é.t)
concernant le découpage de phrases et la phonétique (pour un mot). LM ne recourt
qu’a deux temps de conjugaison (- (.63 é.t.), et elle commet 12 erreurs d’orthographe
(16.9 %), portant essentiellement sur ia grammaire. En contraste, LM, dont la syn-
taxe est simple (S-V-CP), emploie un introducteur de complexité («...quand ils...»),
un auxiliaire d’aspect (« ...vachercher. .. ») et un pronom complément (« ...lui fait...»).
Le nombre de mots employés s’inscrit dans la norme, avec une richesse des verbes
(+1.11€éL).

Le langage écrit (que LM a acquis avec une certaine difficulté, au rerme du CEI) se
caractérise donc par une insuffisante automatisation des mécanismes d’identification
des mots, une compréhension de phrases et de textes efficiente mais lente, une trans-
cripfion Un peu incerlaine, notamment aux niveaux lexical et morphologique.




C.FONCTIONS MNESIQUES

1. Traitement visuel

Tablean 5 : Mémoire visuelle

Epreuve Test Résultats Commentaire
Mémoire des NEPSY 13 Moyen
visages
Reconnaissance des CMS Percentile 75 Moyen
visages
Scénes de famille CMS Percentile75 Moyen
Localisation de CMS Percentile 1 Trés déficitaire **
poinis : rappel
immédiat
Localisation de CMS Percentile 1 Tres déficitaire™*
points : rappel
différé
Localisation CMS Percentile 5 Déficitaire *

Emages

L’analyse des capacités mnésiques visuelles montre une efficience du traitement figu-
ratif. En revanche, LM est en grande difficulté pour localiser visuellement des points:
elle mime la position des jetons dans 1’espace afin de se les remémorer (médiation kines-
thésique). Un éiément sur dix est placé correcternent. Le rappel immédiat et le rappel
différé sont déficitaires. Le taux d’oubli est révélateur : le pourcentage de rétention équi-
vaut 4 25 %. LM éprouve également des difficultés lorsqu'il s’agit de mémoriser plus de
quatre images dans le plan.

2. Traitement anditif
Tableau 6 ;: Mémoire anditive
Epreuves Tests Résultats Commentaire
Répétition de CMS Percentile 5 Tres déficitaire *¥
chiffres : ordre
direct
Répétition de CMS Percentile 16 Déficitaire *
chiffres : ordre
indirect
Apprentissage d'une NEPSY 11 Moyen
liste de mots
Mots couplés : CMS
Rappel immédiat Percentile 91 Supérieur
Rappel différé : Percentile 95 Supérieur
Répétition de NEPSY 9 Moyenne
phrases
Mémoire narrative NEPSY 8 Déficitaire *
Mémoire narrative CMS Percentile 84 Supérieur




En répétition de chitfres de Ia CMS et du WISC 117, 1’ ordre direct est moins bien
réussi que 1’ordre indirect. L’ensemble de 1’épreuve se situe i presque - 2 é.1. On
reléve les mémes empans (ordre direct =4 ; ordre indirect = 3). LM explique, pour
la répétition des chiffres 4 I’envers, qu’elle récite mentalement les chiffres qu’el-
le ne parvient pas & « voir » pour les remetire dans 1’ordre.

L’ apprentissage anditif d’une liste de mots de la NEPSY et des Mots couplés de
la CMS estefficace,etlacourbe d’apprentissage légérement supérieure 4 1a moyen-
ne. Le rappel immédiat et le rappel différé sont excellents. Le tavx de rétention
estde 100 %. La Répétition de phrases de la NEPSY est juste moyenne : 1a mémoi-
re 3 court terme marque une légére inflexion en fonction de 1a longueur de 'énon-
cé, avec un effet de récence. La Mémoire narrative de la NEPSY apparait comme
un point faible: en présence d'un fong texte entendu, LM retient la trame mais
oublie certains détails. En contraste, les capacités de restitution immédiate et de
restitution différée de deux histoires plus courtes sont bonnes 4 la CMS. Le pour-
centage de rétention (95 %) indique que 1’encodage, le stockage et la récupéra-
tion d’informations verbales sont extrémement bien développés.

La mémoire de travail auditivo-verbale est instable : les épreuves de la CMS fai-
sant intervenir la mémoire de travail (compter de 4 en 4, de 6 en 6 ou associer
I’alphabet a la suite numérique) mettent LM en échec. Les résultats de ’épreuve
expérimentale de « double tiche »* sont faibles (- 1.21 é.t.). Au cours de 1’épreu-
ve, qui requiert d’écouter des séries de phrases, de décider si elles sont justes ou
fausses, puis de rappeler le premier mot de chaque phrase, LM exprime sa diffi-
culté a retrouver les mots en méme temps qu’elle doit écouter les phrases pour
juger de leur pertinence.

Enrevanche, le traitement mnésique intermodal visuel/verbal (Mémoire des pré-
rnoms de la NEPSY , qui requiert I’ apprentissage de 8 prénoms associés & 8 visages)
est fort bien réussi par LM.

Les capacités mnésiques de LM apparaissent donc hérérogeénes. Si le traite-
ment auditif est mieux développé que le traitement visuel, on note des dissocia-
tions a Uintérienr de chaque domaine. Au plan visuel, le traitement figuratif, por-
teur de sens, est beaucoup mieux réussi que le traitement géométrique et abstrait.
Au plan auditif, le rappel de chiffres est déficitaire, alors que I'apprentissage
d’une liste de mots et le rappel de phrases sont plus performants. La mémoire
narrative fluctue selon la complexité et la longueur des énoncés. Le traitement
mnésigue intermodal visuelfverbal est trés efficace. D une maniére générale, les
capacités d’apprentissage et de rappel différé sont excellentes : LM bénéficie de
la répétition pour ’encodage des informations.

*M. Plaza, 2003



D.ATTENTION ET FONCTIONS EXECUTIVES

Tableau 7 : Attention et fonctions exécutives

Epreuves Tests Résultats Commentaire
La Tour NEPSY 10 Moyen
Attention visuelle | NEPSY 10 Moyen

Statue NEPSY Percentile 26-75 Moven
Cogner et frapper | NEPSY Percentile 26-75 Moyen
Attention avditive | NEPSY 6 Déficitaire *
Fluidité de dessins | NEPSY 4 Tres déficitaire **
Classement de cartes | WISCONSIN

Catégories 6/6 (Percentile 88) | Supérieur
Nombre d’erreurs Percentile 79 Supérienr
Nombre de Percentile 96 Trés supérieur
persévérations

Sensibilité a Stroop +0.8é1, Moyen fort
Yinterférence

L’analyse des capacités exécutives et attentionnelles & la NEPSY montre une bonne
aptitude de planification et d’élaboration de stratégies pour arriver 4 un but malgré un
temps de réflexion légérement augmenté, une bonne attention visuelle, une bonne capa-
cité d’inhibition et de contréle des impulsions motrices, une capacité efficiente d’inhi-
bition des impulsions immédiates par rapport 4 des stimuli visuels opposés proposés par
Iexaminateur. En contraste, LM est en difficulté lors des épreuves d’attention auditive
car elle manifeste une lenteur de réaction et une difficulté dans 1'inhibition de ’action
en situation d'interférence. Elle commet trois oublis, donne quatre réponses incorrectes
et fait sept fausses alarmes (nivean trés inférieur). LM est également en difficulté pour
générer des patterns de dessins : elle répéte jusqu’a huit fois la méme configuration, mais
Ie plus souvent deux fois, trois fois ou encore quatre fois, sans s’en rendre compte.

Lors de I’épreuve de classement de cartes du Wisconsin (WCST) le profil de LM est
dans la norme, voire supérienr. 94 items ont été administrés, les 6 catégories ont été réa-
lisées. 10 items ont été nécessaires 4 LM pour réaliser la premigre catégorie (couleur),
ce qui correspond 2 Ia norme supérieure par rapport a sa classe d’4ge. Le pourcentage
d’erreurs total et d’erreurs de persévération est faible. Au total, on reléve seulement deux
échecs dans le maintien d une stratégie. L'analyse des temps de réaction indigue cepen-
dant une certaine lenteur du traitement. Le temps moyen pour fournir une réponse cor-
recte est de 0.53 sec, ce qui est plutdt long par rapport a son dge (groupe contrdle = 0.40
sec.). Le temps de réponse moyen pour une réponse incorrecte versus une réponse ¢or-
recte est plus long (0.67 sec), comme attendu. Un feedback positif (pour une réponse
correcte non ambigué ou une réponse correcte ambign€) entraine un temps de réponse
moyen plus court (040 sec, groupe contrdle = 0.32 sec} que pour un feedback négatif
{0.98 sec, groupe contrdle = 0.41 sec).

On ne releve aucune sensibilité 4 I'interférence dans 1"épreuve du STROQP, La capa-
cité d’inhibition est performante, certainement en raison d’un traitement de base plu-
t6t lent,

Les capacités attentionnelles et exécutives (planification, inhibition, contréle, flexi-
bilité) sont donc plutér efficientes, méme si I’on observe souvent une certaine lenteur,
Les deux épreuves les plus difficiles pour LM ont été dans la NEPSY (1} celle d’at-



tention auditive, qui nécessite & la fois un traitement auditif (écouter des mots} et un
acte visuo-moteur (choisir un carvé de couleur et le mettre dans une bofre) et (2) celle
de fluidité de dessins, qui requiert la construction de patterns visuo-graphiques dis-
semblables.

E. FONCTIONS SENSORI-MOTRICES

Tableau 8 : Capacités sensori-motrices

Epreuves Tests Résultats Commentaire
Tapotement des NEPSY 7 Déficitaire *
doigts
Imitation des NEPSY 3 Tres déficitaire **

positions de mains

Distinction de doigts NEPSY Percentile 3-10 Trés déficitaire **
Précision visuo- NEFPSY 11 Moven
motrice

Code WISC 1T 16 Moyen
Séquences motrices NEPSY Percentile 75 Supérieur
manuelles

L’analyse des capacités sensori-motrices @ la NEPSY montre un ralentissement du
tapotement des doigts qui reste sous contréle volontaire et guidage visuel, avec accom-
pagnement de syncinésies de la téte pour chaque reproduction rythmique de gestes, une
difficulté majeure & imiter les positions de mains, avec des confusions de doigts et des
syncinésies faciales, une difficulté 4 reconnaftre quels doigts lui sont touchés derriére un
écran ; on reléve des confusions tactiles (entre index et majeur, annulaire et majeur, auri-
culaire et annulaire, pouce ¢t index) et une mauvaise discrimination des doigts stimulés
se traduisant par la perception erronée de trois stimuli au lieu de deux (LM percoit le
« pouce » en plus).

En contraste, LM réussit les épreuves de Précision visuo-motrice de la NEPSY et
du Code du WISC [I] : 1a tenue du crayon est mature, Ja vitesse de traitement est moyen-
ne. La qualité du travail en situation « simple » est dans la norme. En revanche, la
précision graphomotrice est un peu altérée lorsque le tracé & suivre est trés sinueux
et fin, donc requérant une adaptation précise. LM réussit également I’épreuve des
Séquences motrices manuelles. Cependant, si le résultat est excellent, il faut noter que
la performance est extrémement ralentie, accompagnée de syncinésies et de mouve-
ments du corps {or, le temps n’est pas pris en compte dans le calcul de la note). Pour
chaque séquence de mouvements, LM dit & voix hauie ce gu’elle doit faire {« sinon
Jje n’y arrive pas »).

Les fonctions sensori-motrices sont extrémement aliérées, notamment celles qui met-
tenten jeu I intégration sensori-motrice fine au niveau digital. Seule Uépreuve des séquences
motrices manuelles (répétition de séquences faites par I'examinateur) est bien réussie,
mais avec une suppléance verbale explicite.




F. FONCTIONS VISUO-SPATIALES

Tableau 9 : Fonctions visuo-spatiales

Epreuaves Tests h Résultats Commentaires —l
Cubes WISC 11 7 Déficitaire *
Cubes NEPSY 7 Déficitaire *
Assemblages WISC Il 5 Tres déficitaire +*
d’objets
Copie de figures NEPSY 10 Moyen
Orientation NEPSY Percentile 26-75 Moyen
Fleches NEPSY 6 Tres déficitaire **

Le subtest Cubes du WISC est relativement bien réalisé, mais avec lenteur (notamment
pour traiter les diagonales et les angles), te seul échec observé concernant le dernier item.
A Pépreuve des Cubes de la NEPSY, LM obtient la méme note standard car elle réalise
tous les items de fagon ralentie. L aptitude 4 reproduire des relations spatiales tridimen-
sionnelles est possible, grice a un effort de concentration et A une médiation verbale
(stratégie de compensation fondée sur les aptitudes verbales).

La note standard d’Assemblages d’objets du WISC est faible, LM étant pénalisée par
la lenteur de traitement et une difficulté majeure pour I'item « visage » dont elle réalise
seulement 9 assemblages sur 13, et hors temps.

L’analyse des fonctions visuo-spatiales a 1la NEPSY montre une activité motrice fine
coordonnée, avec une tenue mature du crayon pour la copie de figures, une bonne repré-
sentation des relations visuo-spatiales et de la position des objets dans 1’espace. LM prend
son temps avant de répondre, elle semble plus 4 1'aise sur ce genre de matériel : elle pro-
fite avec avantage d'un support visuel fixe, & savoir le plan, dans I’épreuve d’ Orientation.

En contraste, LM est en difficulté dans une activité de jugement de direction de ’orien-
tation et des angles de différentes lignes. Elle prend beaucoup de temps avant de répondre
sur la direction des fléches, ce qui suggére ’existence d’une difficulté de visualisation
spatiale des relations. Par ailleurs, on reléve 4 erreurs du champ visuel droit {(niveau atten-
du) et 7 erreurs du champ visuel gauche (niveau inférjeur).

LM présente donc des difficultés visuo-spatiales dans I’ anticipation des directions en
Uabsence d’un modéle, et dans la construction, qui estralentie. Ici encore, on peut obser-
ver que LM utilise la suppléance verbale pour tenter de pallier ses difficultés.

DISCUSSION

De I'étude neuropsychologique approfondie de cette préadolescente atteinte de ST,
émergent plusieurs réponses aux questions posées dans ce travail , concernant Jes troubles
du Iangage et leur statut. Il apparait ainsi clairement que :

(a) contrairement aux données de la littérature, le domaine langage n’est pas a priori

particulierement performant ;

(b) les divers domaines cognitifs, langagiers ou non, ne sont pas atteints de fagon

homogéne;

(c) I"existence de dissociations intra et inter-domaines suggére fortement que les troubles
du langage soient d’ordre secondaire et non primaire.

Si an plan de Pefficience cognitive générale, la dissociation entre le QIV et le QIP
abondamment décrite dans la littérature se retrouve chez LM (les subtests Information,
Compréhension et Vocabulaire sont trés bien réussis, et dans une moindre mesure celui



de Similitudes), en revanche I'évaluation par la NEPSY ne confirme pas 1'intégrité des
fonctions langagiéres. Toutes les fonctions, y compris le langage oral, apparaissent défi-
citaires, & 1’exception du domaine Mémoire et apprentissage qui est efficient.

Certains travaux menés sur les capacités langagi¢res dans le ST ont fait état, au dela
de la discordance du QIV et du QIP, de troubles de la dénomination*, d*une limitation
de la fluence phonémique* et de déficits dans 1'utilisation de certaines structures syn-
taxigues* ou dans I’organisation d un schéme narratif rapporté**. L’ étude de cas de LM
confirme Vexistence de difficultés en fluence phonémique et en compréhension de cer-
taines structures syntaxiques, mais elle apporte des informations complémentaires.

Au plan phonolegique, LM présente non seulement des difficultés en fluence pho-
némigue, mais également en r€pétition de pseudo-mots et en manipulation de phonémes,
difficultés qui peuvent étre mises en relation avec les défaillances sensori-motrices que
I’enfant avait présentées dans la prime enfance au niveau de la sphére verbale (troubles
articulo-phonatoires persistants} et, nous yreviendrons, avec les limitations de sa mémoi-
re de travail. Rappelons ici que selon la théorie motrice de ia parole, I’intégration pho-
nologique précoce n’est pas seulement auditive mais également visuelle et sensori-motri -
ce: I'enfant acquiert la parole en regardant la bonche de celui qui lui parle et il comprend
la parole parce qu’il reproduit en lui-méme les mouvements bucco-phonatoires réalisés
par le locuteur*. Il est donc hauternent probable qu’une difficuité sensori-motrice pré-
coce an niveau phonatoire puisse entrainer des troubles phonologiques persistants.

Au plan syntaxique, nous pensions que la modalité « lecture » de I'ECOSSE serait
mieux réussie parce qu’elle permettrait & LM de combler un déficit visuo-spatial (repré-
sentation mentale de I’énoncé), ce qui n’est nullement le cas. La différence observée
entre les deux modes de passation est identique dans la population de référence, qui réus-
sit moins bien la modalité « écrite » que la modalité « auditive ». De la mé&me facon, &
I'inverse de nos attentes, la compréhension orale de la « structure passive non renver-
sable » et des « prépositions de nature spatiale » proposées dans I’ECOSSE est correc-
te. En revanche, différents types de difficultés syntaxiques atypigues ont €t observés
chez LM. Lors de I’épreuve de compréhension de consignes (NEPSY), LM fait des erreurs
lies au traitement imprécis de certains concepts spatiaux et 4 la complexité syntaxique
croissante des phrases. La difficulté observée dans le traitement de certaines formes syn-
taxiques complexes et des adjectifs ordinaux est atypique, ainsi que le suggére la com-
paraison des items échoués 2 fa fréguence de réussite de ces mémes items chez les enfants
tout-venants. Elle nous semble en rapport & la fois avec les difficultés visuo-spatiales, et
avec la complexité croissante des structures syntagmatiques.

La difficulté a gérer Ia longueur et Ia complexité de 1’information verbale est égale-
ment perceptible dans les dissociations observées dans les tiches de dénomination rapi-
de.Les épreuves de dénomination rapide (RAN ef Stroop) de stimuli visuels appariés a
un seul mot (un dessin, une couleur, un chiffre) sont bien réussies, seule la lecture de
lettres et de mots étant 1égérement ralentic. En revanche, lors de 'épreuve de dénomi-
nation rapide de la NEPSY o LM doit sinwltanément organiser une séquence de trois
mots (forme, taille, couleur) pour un méme stimulus visuel, le traitement est ralenti de
fagon plus importante. L’intervalle inter-stimuli s’allonge en fonction de Ia longueur de
la séquence des énoncés & produire,

En ce qui concerne les capacités de langage écrit, quelques travaux ont fait état
dans le ST de bonnes compétences en lecture par les voies d’assemblage et d’adressa-
ge.d’une vitesse de Jecture normale*, voire d’une hyperlexie sans troubles de compré-
hension associés®, Or nous avons observé que la vitesse de lecture dépend en fait chez
EM de la durée et de la complexité du texte. Autrement dit, si la charge & gérer sur le
plan exécutif est conséquente, la vitesse de lecture baisse drastiquement. Lors du Test
de I'Alouette, le saut de ligne laisse supposer une manvaise organisation du balayage
visuel (instrumentation oculaire), peut-&tre en rapport avec la « masse » 4’ informations
a traiter dans le plan.

Les mécanismes d’identification de mots sont correctement mis en place, Les quelques

*Waber, 1979: Tempie et coll.,
1996; Murphy et coll., 1994
*Temple, 2002; Temple et Carney,
1995

*noremtseva et coll., 2002

= Hepworth et Rovet, 2000

*Liberman et Mattingly, 1985

*Temple et Camey, 1995
*Temple et Carney, 1996
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*Tempie et Camney, 1995
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*Morris et coll., 1996 ; Glischer et
Adoiphs, 2003

*Adolphs et coll., 2000

difficultés de traitement de lettres orientées ou de groupes consonantiques ayant subi des
inversions suggérent un dysfonctionnement visuo-spatial. La voie d’adressage est qua-
litativement opérante, mais ralentie, ce qui nous semble pouvoir étre mis en relation avec
trois éléments : une lenteur générale de traiternent, une faiblesse du stock visuel ortho-
graphique, et une défaillance de I’accds & des « images mentales prototypiques ». 11 est
apparu en effet qu’au plan sémantique et lexical, LM comprend bien les signifiants et fa
classe & laquelle ils appartiennent. En revanche, les signifiés (I'image & laquelie les signi-
fiants renvoient) sont imprécis, produisant un ralentissement dans une situation de déci-
sion de congruence entre un mot et une image. On peut donc se poser la question d”une
difficulté spéeifique liée, non pas au stock lexical disponible, ¢’est-2-dire au signifiant
et laclasse sémantique a laguelle il appartient, mais 4 I’image prototypique que ce signi-
fiant devrait activer.

La compréhension de lecture est bonne, confirmant les données rapportées dans la lit-
rature*, Une analyse systématique de l'ordre de complexité syntagmatique indique
cependant les limites de cette compréhension, lorsqu’elle concerne des phrases relatives
enchissées et le traitement d’adjectifs ordinanx. Ce type d’énoncés fait appel 2 des capa-
cités d"imagerie mentale (non respect de !a linéarité du continuum verbal, représentation
de positions dans I’espace) qui sont déficitaires chez LM,

Le profil de transcription est similaire au profil de lecture : les régles de correspon-
dance phono-graphémique sont relativement bien maitrisées mais le stock lexical est
faible, comme le montrent les épreuves de dictée, de transcription de mots et d'un récit
(ce qui semble confirmer la difficulté d’acceés aux images prototypiques). La morpholo-
gie est mémorisée pour les mots fréquents mais elle n’est pas régie par une régle expli-
cite, puisque LM ne I’applique pas aux mots moins fréquents. La situation de transcrip-
tion spontanée illusere cette difficulté. Le surcoft cognitif entrainé par la tiche aboutit
en effet 4 un ralentissement de 1a performance, au non respect de la ponctuation, et i une
difficulté A appliquer des régles et non plus senlement & recourir & des formes mémori-
s€es (d’on Ja production d’erreurs morphologiques et grammaticales),

Le profil neuropsychologique montre des dissociations intra et inter domaine.

(1) Les processus mnésiques sont extrémement dissociés.

Au pivegu visuel, le subtest reconnaissance de visages de la NEPSY est trés bien réus-
si. Cette bonne performance conforte 1’idée que la difficulté de reconnaissance d’émo-
tions faciales observée chez certains sujets ST* n’influe nullement sur les capacités mné-
siques (thches de « reconnaissance ») car ces tiches activent des régions différentes d’un
point de vue cérébral. La reconnaissance des visages implique deux aires spécifigues
situées a droite, I'une, le gyrus fusiforme dans la partie latérale du gyrus occipito-tem-
poral, I’antre dans la partie inférieure de ce méme gyrus, alors que la reconnaissance des
émotions faciales active en priorité I'amygdale de facon bilatérale* avec un réle distinct
pour chacune™®, ainsj que le cortex somato-sensoriel droit™*.

De méme, LM réussit parfaitement 1’épreuve intermodale visuelle et verbale d’ap-
prentissage des prénoms puisqu’elle peut s’appuyer a la fois sur ses bonnes capacités
d’apprentissage de listes de mots et de reconnaissance des visages. De plus, cet « accom-
pagnement » du visuel par le verbal lui est en quelque sorte « naturel ». En contraste, les
résultats obtenus 4 Ia CMS montrent que les capacités d’apprentissage d’informations
visuo-perceptives non figuratives et orientées dans le plan sont altérées.

Au plan verbal, le traitement mnésique est également dissocié. LM est en difficulté
lors des épreuves de répétition de chiffres, de double tiche (compréhension de phrases
et rappel de mots), et elle obtient un indice d’attention/et de concentration déficitajre i
laCMS (67).En cequi concerne la mémoire narrative, LM réussit parfaitement les éprenves
de la CMS alors qu’elle est en difficulté lors de I'épreuve de la NEPSY. Sans doute cette
discordance est-elle Ii€e au fait que les histoires de la CMS sont courtes et comportent
peu de détails, alors que I’histoire de la NEPSY est longue et comporte beaucoup de
détails. Cela suggére I'existence d’une dissoclation selon la nature de I'information a
traiter, et des processus attentionnels mis en jeu.

(2) Or les processus attentionnels et exécutifs apparaissent également dissociés. Les



capacités de planification et d’inhibition en situation simple (concentration sur une seule
tiche), d’attention visuelle sélective, et la composante « boucle phonologique » de la
mémoire de travail (apprentissage d’une liste de mots) sont efficientes. De méme, la for-
mulation de concepts, 1a flexibilité mentale, la capaciié d*inhibition {épreuves de la Tour,
de Cogner e Frapper, de la partie « interférence » du Stroop) et la capacité d’alternance
d’un systéme de représentation 4 un autre sur le plan sémantique (épreuve du Wisconsin)
sont efficientes. En contraste, 1a capacité d’inhibition en situation d’attention sélective
auditive (épreuve de mémoire de travail auditive), la recherche stratégique en mémoire
visuelle, 1a génération et le contrble de patterns visuo-graphiques (épreuve de Fluence
de dessins) sont altérés,

(3} Les fonctions sensori-motrices, qui sont les plus altérées, sont aussi dissociées. Les
habiletés visuo-motrice et grapho-motrice sont efficientes, mais le traitement des infor-
mations kinesthésiques (discrimination tactile) et la reproduction de gestes (imitation)
sont déficitaires. On peut ici se référer  la théorie de Gerstmann, qui a établi des liens
entre la dyscalculie, certains troubles visuo-spatiaux, et I'agnosie digitale*,

(4) La dissociation des fonctions visuo-spatiales quant a elle, avait déja été notée anté-
rieurement*. Les activités grapho-motrices orientées (reproduction de modéles) sont effi-
cientes, ainsi que la capacité de représentation de la position des objets dans I’espace &
partir d’un plan fixe, qui est cependant ralentie. C’est dong la planification d’un mou-
vement dans |'espace et Ia visnalisation mentale qui sont défaillantes.

La vitesse de traitement étant ralentie dans quasiment I’ensemble des épreuves propo-
sées et quel que soit le domaine évalné (ce qui se manifeste la plupart du temps par un
conirble volontaire), on peut faire 'hypothése que le déficit exécutif constaté serait un
déficit primaire, au m&me titre que la défaillance des fonctions visuo-spatiales et senso-
r-motrices. Cependant, nous avons observé des procédures compensatoires au cours de
plusieurs épreuves. Ainsi, lorsque I"encodage visuel peut bénéficier d une médiation ver-
bale et sémantique et/ou d'un substrat visuel (images, plan organisé permettant de faire
sens au niveau langagier), les processus mnésiques d’encodage, de stockage et de récu-
pération visuelle sont efficients. C’est dire que LM peut fonctionner de facon opéra-
tionnelle grice a la suppléance du langage et 4 1"apport d’informations sémantiques.

Laconfrontation du profil langagier au profil neuropsychologique de LM suggére donc

que Jes altérations des fonctions langagiéres observées sont essentiellement ¢n rapport
avec des déficits primaires affectant (de facon d’ailleurs dissociée) les fonctions visyo-
spatiales, exécutives, attentionnelles et sensori-motrices, L existence de ces dissociations

intra et inter-domaines, 1’usage compensatoire que LM fait du langage (suppléance ver-
bale lors des tiches visuo-spatiales et sensori-motrices), I'infléchissement des perfor-
mances langagiéres en fonction du coiit attentionnel et mnésique engendré par les diffé-
rentes tiches, ou des composantes visuelles représentationnelles (images prototypiques)
qui y sont impliquées, nous aménent & concevoir les troubles du langage comme un défi-

cit secondaire et non primaire. La défaillance observée des aspects formels du langage
et du lexique orthographigue nous semble pouvoir résyiter 3 1a fois du dysfongtionne-
ment visuo-spatial et sensori-moteur et de 'instabilité des fonctjons exécutives.

Ces données neuropsychologiques sont a rapprocher des données actuelles de la neuro-
imagerie en matiere de ST. Différents chercheurs ont tenté de mettre en paratiéle certaines
anomalies cérébrales constatées dans le ST avec les dysfonctionnements cognitifs précé-
demment mentionnés : ainsi, les anomalies du gyrus pariétal (réduction de volume, désor-
ganisation du sillon intrapariétal, activation déficitaire des aires pariéto-occipitales) pour-
raient étre corrélées aux difficultés visuo-spatiales*, alors que les anomalies amygda-
lienne ., hippocarmpique, cingulaire antérieure et préfrontale seraient plutét corrélées aux
troubles des fonctions mnésiques, exécutives et aux perturbations émotionnelles et psy-
chosociales*. Les sujets Turner compenseraient certains dysfonctionnements exécutifs
par un recrutement de régions additionnelles du cortex préfrontal impliquées dans les fonc-
tions d’inhibition et d’attention nécessaires pour réussir des tiches de type « Cogner et
Frapper » de la NEPSY*. Enfin, il importe de souligner Ies anomalies du gyrus temporal

*Gerismann, 1930

*Van Hout et Meljac, 2001

*Brown et coll., 2004 : Molko et
coll., 2003 et 2004; Kessler et
coll., 2604

#*Good et coll., 2003 ; Kessler et
coll.. 2004 a et b Molko et coll .,
2004




*Kesler et coil., 2003; Molko et
coil., 2004

*Molko et coll..
2004

*celle de Musphy et coll., 1994

*Kesler et ¢oll., 2603

supérieur et plus particuliérement du sillon temporal supéricur* ainsi que les modifica-
tions microstructurales de la substance blanche temporale - donc des connexions de ce
gyrus*, qui sont des zones fortfement impliquées dans les activités langagiéres.

L’interprétation des données actuelles concernant les rapports comportement/structu-
re cérébrale pose cependant un probléme (conceptuel) : en effet, les études d’imagerie
ont €€ réalisées chez des adultes ou de grands adolescents bénéficiant d'un traitement
hormonal, alors que les anomalies observées ont probablement été constituées 4 un stade
précoce du développement. De plus, toutes les études sur le langage, & I’exception d une*
ont €€ réalisées chez des enfants.

CONCLUSION

Cette étude neuropsychologigue d'un cas de ST chez une préadolescente met en évi-
dence dans différents domaines des déficits et des dissociations non encore mentionnés
dans la littérature, Ainsi, des déficits spécifiques au sein non seulement des habiletés
visuo-spatiales et visuo-perceptives, des processus mnésiques, des fonctions sensori-
motrices, mais encore des processus exécutifs et attentionneis ont pu étre dégagés paral-
Iélement & un caryotype bien défini. Dans ce contexte, les difficultés langagitres appa-
raissent comme des conséquences et non comme des déficits primaires.

Une des limites de notre travail concerne évidemment le fait qu’il ne porte que sur un
sujet. A caryotype semblable, les caractéristiques phénotypiques de cette forme mosaique
45X/46X,1(X) q (10) mises en évidence, ne sont pas forcément généralisables dans leur
totalité & d’autres enfants Turner. Le milieu familial, I'éducation et aussi des différences
interindividuelles relatives au style cognitif, au profil psychoaffectif influent certaine-
ment sur les performances relevées. Par ailleurs, étant donné ["hétérogénéité des ano-
malies du chromosome X en particulier dans les cas « mosaiques », la multiplication
d’études cas par cas powrrait permettre une approche mieux ciblée des relations entre le
chromosome X etle langage. Par exemple, des examens approfondis complétant le caryo-
type standard ont montré, dans le ST, que I"origine maternelle du chromosome X rési-
duel avait des effets plus pathogénes que son origine paternelle, tant pour les modifica-
tions anatomiques du gyrus temporal supérieur que pour les fonctions cognitives, exé-
cutives et verbales, notammment le rappel verbal différé*.

Ainsi il nous parait important dans le futur de pouvoir construire et utiliser des tiches
expérimentales reposant sur des paradigmes définis (notamment pour I"attention, la mémoi-
re), d’affiner 1’analyse du langage par des épreuves de production narrative dans diffs-
rents contextes (conversationnels, élicités), et de les coupler a des études de potentiels
évoqués Evénementiels.

11 serait également nécessaire de déterminer si certaines difficultés langagidres consta-
tées chez les enfants ST persistent chez les adultes et, en ¢as de réponse négative, s’in-
terroger sur les stratégies de compensation mises en place.
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