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Résumeé :

La Maladie de Wilson est une maladie génétique rare, liée a un trouble du métabolisme du
cuivre, pour laquelle il existe des traitements particulierement efficaces. Toutefois,
I’accumulation potentielle du cuivre au niveau des noyaux gris centraux, du cervelet et du
mésencéphale peut étre a I’origine d’une dysarthrie, d’une dysphagie, de troubles cognitifs
relevant de la prise en charge orthophonique.

Le 1* Plan Maladie Rare a permis de labelliser un Centre National de Référence (CNR) pour
la Maladie de Wilson (Hopital Lariboisiére, Paris, AP-HP). Sa création répond a la spécificité
et a la rareté de cette pathologie, offrant la possibilité d’un suivi pluridisciplinaire, nécessaire
compte tenu du caractére multisystémique de la maladie.

Parmi les missions d’expertise du CNR, figurent la coordination et I’amélioration de la prise
en charge des patients ainsi que la mise en ceuvre de travaux de recherche sur la maladie de
Wilson. Dans ce cadre, une consultation pluridisciplinaire 3D (Dysarthrie, Dysphagie,
Dysphonie) a été mise en place, regroupant neurologue, phoniatre et orthophoniste.

Les activités de recherche en orthophonie viennent pleinement trouver leur place au sein du
CNR. Plusieurs études relevant de I’orthophonie et portant sur les troubles dysphagiques, les
dysarthries wilsoniennes et leur interaction avec les fonctions exécutives y ont été menées, en
partenariat avec des équipes universitaires.

L’objectif premier de I’ensemble de ces recherches reste bien sir leur application pratique,
clinique, a savoir I’amélioration de 1’évaluation et du suivi rééducatif orthophonique de la
maladie de Wilson. Cette derni¢re ne peut s’effectuer qu’a travers la diffusion des résultats, la
proposition de recommandations et la formation des professionnels. Par ailleurs, I’étude de
cette maladie rare permet de micux comprendre I’impact des mouvements anormaux sur la
voix, la parole et la déglutition. Ces travaux, généralisables a d’autres pathologies concernant
les mémes structures sous-corticales, contribuent aux échanges avec d’autres équipes.

Mots clés : recherche, orthophonie, neurologie, dysarthrie, déglutition, fluence, maladie de
Wilson, maladie rare, double tache, fonctions exécutives.

Speech and Language Therapy research in Rare Disease Center : Wilson’s
disease center experience

Summary :

Wilson’s disease is a genetic rare disease caused by an abnormality of copper metabolism and
for which efficient drug treatments do exist. However, a potential copper accumulation in
basal ganglia, cerebellum and midbrain could generate dysarthria, dysphagia, cognitive
disorders, all falling under speech therapy.

The first National Plan for Rare diseases has allowed to set up a certified National Reference
Center for Wilson’s disease (CNR) (Hopital Lariboisiere, Paris, AP-HP). This Center takes
into consideration the specificity of this rare disease and thus offers a multidisciplinary
follow-up, necessary in a multisystemic affection.

Improvement of the patients follow-up and research projects dedicated to Wilson’s disease are
part of the CNR’s expert mission. In this context, a 3D (Dysarthria, Dysphonia, Dysphagia)
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multidisiciplinary consultation has been established, gathering a neurologist, a laryngologist
and a speech therapist.

Considering the different research studies conducted by the CNR in partnership with
universities labs on deglutition disorders, on Wilson’s disease dysarthria and their interaction
with executive functions, it appears clearly that speech and language therapy research belongs
to these processes.

The main goal of these studies is naturally their clinical application in order to improve
Wilson’s disease speech therapy assessment and rehabilitation. It can only be carried out
through the diffusion of the studies’ results and recommendations proposals and professionals
training. Moreover, the study of this disease allows to better understand the effect of
involuntary movements on voice, speech and deglutition. These studies that concern as well
other pathologies related to the same subcortical structures, stimulate interactions between
medical teams.

Key words : research, speech and language therapy, neurology, dysarthria, deglutition,
fluency, Wilson’s disease, rare diseases, dual task, executive functions.
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La maladie de Wilson est une affection génétique rare, autosomique récessive, liée a des
mutations du gene ATP7B, entrainant des troubles du métabolisme du cuivre. Sa prévalence
est variable, allant de 12 a 30 cas par million d’habitants. Le nombre de sujets atteints en
France est estimé entre 1000 et 1500 (Woimant et al., 2013a).

Le diagnostic est porté a partir d’un faisceau d’arguments cliniques, biologiques,
radiologiques, voire histologiques. La maladie de Wilson peut étre traitée par chélateurs du
cuivre ou sels de zinc, associés & un régime alimentaire pauvre en cuivre. Ces traitements
s’averent particulierement efficaces s’ils sont débutés précocement et poursuivis sans
interruption toute la vie, le pronostic étant ici dépendant de la précocité du dépistage et de la
compliance au traitement (Woimant et al., 2006).

Cette pathologie devient symptomatique dans la majorité des cas entre 5 et 35 ans. Elle
s’exprime sous sa forme hépatique plus fréquemment chez 1’enfant (4ge moyen : 10 a 13 ans).
Elle devient ensuite multisystémique en raison de I’accumulation de cuivre libre dans
I’organisme et se manifeste sous une forme neurologique 10 ans plus tard environ (Woimant
et al.,, 2006). Son évolution différe ainsi fortement d’un individu a I’autre (Woimant et al.,
2013a).

Le cuivre peut ainsi se stocker dans de nombreux organes, dont le cerveau (noyaux gris
centraux, noyaux du cervelet, thalamus et tronc cérébral) (Trocello et al., 2008, 2009 ;
Woimant et al., 2013a) pouvant étre a I’origine d’un handicap neurologique.

D’apparition insidieuse, les premiers symptomes neurologiques se manifestent souvent par
une dysarthrie (Berry et al., 1974a ; Liao et al., 1991 ; Oder et al., 1991 ; Machado et al.,
2006) et ce dans 55% des cas (Ghika et al., 2004), associée parfois a des troubles de la
déglutition, des modifications de [’écriture, des mouvements anormaux (tremblements,
maladresse inhabituelle, anomalies de la mimique), voire des troubles du comportement
(désintérét de I’activité scolaire ou professionnelle, hyperémotivité, labilit¢ de 1’humeur)
(Woimant et al., 2013a).

Les principaux tableaux neurologiques pourront associer, en fonction de la localisation des
Iésions cérébrales, un syndrome dystonique focal ou généralisé (contractions inadaptées par
atteinte des noyaux gris centraux) avec parfois des mouvements choréiques, un syndrome
ataxique (atteinte du cervelet) avec tremblement postural et intentionnel et ataxie des
membres et/ou un syndrome extra-pyramidal (syndrome parkinsonien par atteinte nigro-
striatale) avec hypokinésie, hypertonie essentiellement axiale et tremblement de repos (HAS,
2008 ; Trocello et al., 2009 ; Woimant et al., 2013a). Des myoclonies et des mouvements
stéréotypés ont également été rapportés dans la littérature.

Compte tenu de I’importante variabilité des tableaux neurologiques, les profils dysarthriques
sont loin d’étre purs (Pernon et al., 2009). Les patients atteints de la maladie de Wilson
peuvent ainsi présenter des dysphonies, des dysarthries mixtes, présentes dans 91% des
formes hépato-neurologiques selon Machado et al. (2006). Répondant a une physiopathologie
complexe, elles peuvent étre de prédominance akinéto-rigide (encore qualifiee
d’hypokinétique par Darley et al. (1969a, 1969b), d’akinétique ou de forme extrapyramidale
parkinsonienne), ataxique (également appelée cérébelleuse) ou dystonique (classée dans les
dysarthries hyperkinétiques de type dystonique selon la classification de Darley et al. (1969a,
1969b)) (Pernon et al., 2009). Les données de la littérature se rapportant aux troubles de la
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parole dans la maladie de Wilson sont peu nombreuses, du fait en grande partie de la rareté de
cette pathologie (Berry et al., 1974a, 1974b ; Dordain, Chevrie-Muller, 1977 ; Day, Parnell,
1987 ; Liao et al., 1991 ; Hefter et al., 1993 ; Volkmann et al., 1992 ; Pernon et al., 2013).

Les troubles de la déglutition y sont souvent associes, ils seraient présents dans 55% des
formes neurologiques (Machado et al., 2006). Ils concernent les différentes phases de la
déglutition (Gulyas, Salazar-Grueso, 1988 ; Ghika et al., 2004 ; Ala et al., 2007). lls
s’accompagnent chez de nombreux patients d’une sensation d’hypersalivation et se
compliquent fréquemment de pneumopathies d’inhalation. La gastrostomie peut se révéler
nécessaire (Da Silva Junior et al., 2008 ; Pernon et al., 2009 ; Lee et al., 2012 ; Woimant et
al., 2013a).

Parmi les signes neurologiques de la maladie, figurent également des déficits attentionnels et
exécutifs ou un syndrome dysexécutif pouvant s’exprimer sur les versants cognitif et
comportemental (Brewer, 2005 ; Seniow et al., 2003). Les troubles attentionnels, au premier
plan, s’expriment par un ralentissement des processus de traitement (Davis, Goldstein, 1974 ;
Rathburn, 1996 ; Portala et al., 2001), des ruptures attentionnelles, des difficultés en situation
de double tache (Medalia, Scheinberg, 1991). Les troubles executifs touchent le contréle
inhibiteur, les capacités de planification, de programmation, d’initiation, de flexibilité
mentale. Une altération des capacités de mémoire de travail est également rapportée (Portala
et al., 2001). Ces déficits se répercutent sur le versant psycholinguistique, marqué par une
réduction de I'incitation verbale, des troubles de 1’acces au lexique oral et/ou de 1’évocation
lexicale, une perte du jugement critique, des tics verbaux, des steréotypies verbales et
prosodiques (Seniow et al., 2003 ; Pernon et al., 2009). Les troubles comportementaux, a type
d’indifférence aux troubles voire d’anosognosie, de perte de la motivation pouvant aller
jusqu’a une apathie sévere, d’irritabilité, d’impulsivité, d’aggressivité, d’addictions, peuvent
prédominer (Rathbun, 1996 ; Seniow et al., 2003 ; Chan et al., 2005). Ils sont souvent couplés
a des manifestations d’allure psychiatrique.

S’y ajoutent des troubles de I’écriture, relevant de mouvements anormaux dystoniques
(crampe de D’écrivain) et/ou choréiques, ou encore liés a I’akinésie, la rigidité ou aux
tremblements observés chez les patients (Peron-Magnan et al., 2009).

L’ensemble de ces troubles génére une dépendance pour les actes de la vie quotidienne chez
13% des patients (Woimant et al., 2013a). Les potentiels dysarthries, dysphagies, troubles
cognitifs et dysgraphies des patients présentant une forme neurologique de la maladie peuvent
nécessiter une prise en charge orthophonigue.

---------- Centre maladie rare et recherche en orthophonie : expérience au
sein du CNR WilSON --------mmm oo oo e

Le premier plan national maladies rares (2005-2008) a permis la labellisation de nombreux
centres de référence maladies rares, offrant la possibilit¢ d’un suivi pluridisciplinaire
nécessaire dans le cadre de maladies multisystémiques telles que la maladie de Wilson, et ce
d’autant plus, face a la rareté et a la spécificité des pathologies traitées.

L’orthophoniste trouve ainsi pleinement sa place au sein de 1’équipe multiprofessionnelle du
Centre National de Référence Bernard Pépin pour la maladie de Wilson (dorénavant CNR
Wilson), regroupant des personnels médicaux (neurologues, hépatologues, ophtalmologues,
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psychiatre, pédiatre, biologistes, rhumatologues, dermatologues...) et non médicaux
(infirmier, aide-soignant, kinésithérapeute, assistante sociale, attaché de recherche clinique,
orthophoniste...). Créé en 2006, celui-ci est coordonné par le Dr Woimant au sein du Service
de Neurologie de I’Hopital Lariboisiere (Paris, AP-HP). Il s’inscrit au sein d’un réseau
national structurant les soins sur le territoire, comportant des centres de référence axés sur la
pédiatrie, 1’hépatologie, la neurologie a Paris et a Lyon et 6 centres de compétences situés a
Bordeaux, Toulouse, Aix-Marseille, Besangon, Lille, Rennes, ainsi qu’au sein d’un réseau
européen Euro Wilson. Il collabore par ailleurs de manicre étroite avec l’association de
patients Bernard Pépin (Woimant et al., 2013b).

Parmi les missions d’expertise des centres de référence « figurent la coordination et
I’amélioration de la prise en charge diagnostique et thérapeutique des patients, notamment de
ceux dont le diagnostic et le traitement sont particulierement complexes, ainsi que la mise en
ceuvre de travaux de recherche » et la diffusion de leurs résultats (Woimant et al., 2013b).
L’activité de recherche, mentionnée au sein du 1% plan national maladies rares (2005-2008), a
été renforcée dans le cadre du plan national n°2 (2011-2014). Elle constitue 1'un de ses
principaux axes, a travers ’amplification des coopérations européennes et internationales et
« le renforcement et ’amélioration de la diffusion des connaissances » (Garcia, 2012). Afin
que cet objectif puisse &tre mené a bien, il est prévu que la création de cohortes et les appels a
projets soient favorisés.

Ainsi, la labellisation du CNR Wilson a permis la mise en place du registre Wilson France
répertoriant ’ensemble des patients wilsoniens suivis en France, quelle que soit la date du
diagnostic. Ce registre offre une meilleure connaissance de la maladie, de I’age des premiers
symptdmes, des symptdmes initiaux les plus fréquents et de I’évolution lors de la mise sous
traitement et a distance. Ainsi ont été mises en évidence une augmentation rapide de la file
active des patients ainsi que la réduction des délais de pose du diagnostic, passant de 15 mois
dans les années 2005 a 6 mois depuis 2010 (Woimant et al., 2013Db).

L’amélioration des connaissances participe en retour a I’amélioration des pratiques
professionnelles, précisant, entre autres, les recommandations, référentiels et protocoles de
soins (Protocole National de Soins pour la maladie de Wilson, élaboré avec la HAS (2008,
2010 ; Trocello et al., 2010)). Elle permet, indirectement, de mieux informer le patient et son
entourage ainsi que les réseaux de personnels médicaux et non médicaux les suivant aupreés de
leur domicile. Les résultats des différents travaux de recherche viennent par ailleurs nourrir
les actions de formation destinees aux professionnels. Dans le contexte des maladies rares, le
partage de ces données est primordial. Ainsi, concernant la maladie de Wilson, les
orthophonistes et les psychologues prennent parfois en charge les patients qui en sont atteints
avant que le diagnostic ne soit posé, et ce, pour des troubles du comportement, de I’humeur,
de la parole. « Le suivi de ces patients qui souvent s’aggravent en début de prise en charge est
bien particulier » (Woimant et al., 2013b). Il nécessite que la maladie soit mieux comprise a
travers la mission de recherche du CNR et que, secondairement, I’ensemble des
professionnels de la filiere de soins soit parfaitement informé.

Les activités de recherche en orthophonie viennent ainsi trouver pleinement leur place. Elles
sont menées en collaboration avec les autres membres médicaux et non meédicaux de 1’équipe
pluridisciplinaire et en partenariat avec des equipes universitaires.

A ce point de I’exposé, I'une des problématiques a laquelle se trouve confronté le clinicien
menant des recherches sur une maladie rare (Micallef, 2012) mérite d’étre soulignée. Celui-ci
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dispose généralement d’un nombre insuffisant de patients disponibles par rapport au
traditionnel nombre de sujets nécessaires. Leur dispersion géographique vient par ailleurs
potentialiser les difficultés de recrutement. La constitution de registres, de bases de données,
de cohortes ou de corpus (audios ou vidéos) en est rendue difficile.

La mise en place de protocoles et d’études se heurte ainsi a des difficultés méthodologiques
relatives au faible nombre de sujets touchés par la maladie de Wilson et a I’hétérogénéité des
échantillons du fait de la variabilité des présentations cliniques dans les formes neurologiques.
De fait, la nature et le degré de sévérité des troubles dysarthriques des patients wilsoniens
s’averent trés variables en fonction des atteintes cérébrales, de I’dge, du délai de pose du
diagnostic, de la réponse et de I’observance du traitement, des troubles cognitifs associés ainsi
que des fluctuations liées a la fatigue, aux émotions et au stress (Pernon et al., 2009).

Au vu de la fréquence des troubles de la parole et de la voix, de la déglutition, répondant a
une physiopathologie complexe et posant parfois de difficiles problemes rééducatifs, une
consultation pluridisciplinaire neuro-phoniatrique 3D « Dysarthrie, Dysphonie, Dysphagie »,
réunissant différents spécialistes (neurologues, phoniatre et orthophonistes) a été mise en
place a I’Hopital Lariboisiere (Pernon et al., 2009). Elle est ainsi proposée aux patients
présentant une atteinte de la sphére oro-faciale (Woimant et al., 2013b). L’examen neuro-
phoniatrique associe un examen neurologique clinique, une naso-fibroscopie ou
vidéolaryngostroboscopie, une analyse des profils vocaux, une autoévaluation et une analyse
perceptive, donnant lieu a une discussion collégiale dans le but d’assurer la mise en place
d’axes et d’objectifs thérapeutiques adaptés (Rémy et al., 2008). Les patients examinés sont
souvent re-évalués a distance, leur suivi étant alors ajusté.

Dans le cadre de ces consultations interdisciplinaires, des études longitudinales ont été
menées.

Un travail mené par Rémy et al. en 2008 sur 10 patients atteints de la maladie de Wilson
(Age moyen : 32 ans ; 18-44) a montré a partir de I’analyse des données issues de 1’examen
neurologique, de la grille perceptive BECD (Auzou, Rolland-Monnoury, 2006), de
I’autoévaluation par le VHI (Voice Handicap Index, Jacobson et al., 1997), d’enregistrements
audios et vidéos et d’examens nasofibroscopiques ou laryngoscopiques, qu’il existait une
discordance significative entre les résultats obtenus a la grille perceptive BECD et ceux de
I’autoévaluation par le VHI. Plusieurs hypothéses explicatives ont été émises : I’ancienneté de
la maladie, la chronicité des troubles, la perturbation de la boucle audio-phonatoire ou encore
I’anosognosie en rapport avec le syndrome dysexécutif présenté également par ces patients.
D’autre part, la fréquence des troubles touchant la respiration, la coordination pneumo-
phonique s’est révélée importante, suggérant un travail systématique de cet axe en rééducation
orthophonique.

Une étude plus récente, portant sur les mécanismes physiopathologiques de I’hypersialorrhée,
est actuellement menée dans le cadre de la consultation pluridisciplinaire 3D du CNR Wilson.
De fait, I’hypersialorrhée est fréquemment associée aux troubles de la déglutition rapportés
plus haut et s’accompagne d’un bavage. Elle constitue ainsi une plainte récurrente chez les
patients wilsoniens.

D’autre part, plusieurs études relevant de 1’orthophonie et portant sur les dysarthries
wilsoniennes et leur interaction avec les fonctions exécutives ont été réalisées au sein du CNR
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Wilson (Pernon et al., 2012 ; Pernon et al., 2013). Elles partent principalement des plaintes
rapportées par les patients et/ou tentent de préciser des aspects relevés lors des évaluations
orthophoniques ou pluridisciplinaires, avec pour objectif premier I’amélioration de la prise en
charge des patients wilsoniens.

La plupart des travaux portant sur la dysarthrie dans la maladie de Wilson s’attachent a
décrire le débit de parole, en raison sans doute de la prégnance perceptive de son altération et
de son importante participation a la perte d’intelligibilité de la parole (notamment, lorsque le
débit de parole est accéléré). Dordain et Chevrie-Muller (1977) vont ainsi méme jusqu’a
proposer une classification des dysarthries observées en fonction du débit de parole. Dans
notre expérience (Pernon et al., 2009), le débit de parole est le plus souvent lent, ce qui
s’avere concordant avec les caractéristiques perceptives de la dysarthrie wilsonienne décrites
par Berry et al. (1974a), telles le « ralentissement du débit de parole », les « silences
inappropriés », I« allongement des sons » et I’« allongement des pauses ». Cela va également
dans le sens de deux études acoustiques portant sur le débit de parole dans la maladie de
Wilson : Volkmann et al. (1992) et Hefter et al. (1993) ont trouvé une réduction significative
du débit de parole des patients wilsoniens, avec un débit de parole préférentiel se situant entre
3 et 4 Hz (nombre de cycles par seconde).

Par ailleurs, de nombreux patients wilsoniens dysarthriques rapportent que leur parole,
perturbée, nécessite une attention accrue, notamment lorsqu’ils essaient de parler de la
maniére la plus intelligible possible ou lorsqu’ils doivent effectuer deux actions
simultanément. Leur dysarthrie, entrainant une réduction de I’automaticité de la production de
leur parole, rend ainsi plus difficiles les situations de double tache rencontrées dans la vie
quotidienne. Cela contribue a une augmentation du recours a leurs capacités d’attention
divisée, par ailleurs également le plus souvent perturbées. De fait, la plupart d’entre eux,
comme détaillé plus haut, présentent des déficits attentionnels et dysexecutifs (Davis,
Goldstein, 1974 ; Lang et al., 1990 ; Portala et al., 2001 ; Seniow et al., 2003 ; Brewer, 2005),
venant probablement majorer les difficultés éprouvees en situation de double tache. Les
¢tudes sur I’effet de la double tiche sur la parole concernent essentiellement le sujet sain
(Oomen, Postma, 2001; Dromey, Benson, 2003 ; Dromey, Bates, 2005 ; Dromey et Shim,
2008) et le sujet béegue (Arends et al., 1988 ; Bosshardt, 2002 ; Saltuklaroglu et al., 2009 ;
Metten et al., 2011), alors que tres peu se sont intéressées a cet effet sur la parole dysarthrique
(Ho et al., 2002). La plupart des travaux sur ’effet de la double tiche dans le cadre des
pathologies extrapyramidales sont centrés sur la marche (Yogev et al., 2005 ; Rochester et al.,
2008). Il a ainsi éteé bien établi que les troubles attentionnels et dysexécutifs, observes dans
des pathologies impliquant les noyaux gris centraux, telles les maladies de Parkinson
(Rochester et al., 2004), de Huntington (Delval et al., 2008) avaient un impact sur cette
fonction motrice lors de paradigmes de double tache.

Ces derniers consistent en la réalisation simultanée de deux taches, I’'une dite « primaire » et
I’autre dite « secondaire », pour lesquelles les modifications des performances sont mesurées
(Abernethy, 1988 ; Beauchet, Berrut, 2006). Les paradigmes de double tache reposent sur
I’hypothese que deux taches réalisées simultanément interférent si elles utilisent des sous-
systemes fonctionnels et/ou cérébraux identiques. Si un grand nombre de ressources
attentionnelles sont requises pour les taches, la performance sur 'une des deux taches ou bien
sur les deux taches sera réduite (Baddeley, Hitch, 1974 ; Norman, Shallice, 1983 ; Pashler,
1994).
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Partant de ces observations et données, nous avons réalisé une étude cas-témoin (Pernon et al.,
2013) afin d’examiner comment la parole pouvait étre affectée par 1’exécution d’une tache
paralléle et comment celle-ci pouvait interférer sur le débit de parole.

Vingt-six patients dysarthriques (13 femmes, 13 hommes ; &ge moyen : 32,42 ans + 10,82)
présentant une forme neurologique de la maladie de Wilson, appariés en age et en sexe a 26
sujets contrbles (13 femmes, 13 hommes ; &ge moyen : 34,86 ans + 10,76), ont participé a
cette étude. Ont été exclus les patients en période d’exclusion d’une autre étude, dont la
langue maternelle n’était pas le francais ou qui présentaient des perturbations majeures de
I’intelligibilité et du caractére naturel de la parole.

Ils ont répété en condition isolée la méme phrase a débits de parole spontanée (obtenu en
dehors de toute double tache), puis rapide (en demandant de parler vite) durant 20 secondes.
Dans le cadre d’un paradigme de double tiche, cette phrase a ensuite été répétée a débit de
parole spontanée simultanément a la réalisation de 3 épreuves exécutives et grapho-motrices
(taches de barrage de cibles) qui devaient étre traitées le plus rapidement possible. Le débit de
parole spontanée a été comparé a leur débit de parole rapide et aux débits de parole obtenus en
condition de double tache (susceptible de géenérer une accélération). Le debit de parole a ainsi
¢té examiné a travers 1’effet de la double tache et son accélération volontaire.

Les résultats montrent que le debit de parole spontané des patients est significativement plus
lent que celui des sujets controles, ce qui va dans le sens des données de la littérature.

En condition de double tache, les controles accélérent significativement leur debit de parole.
Chez les patients, deux comportements sont observés : 42% accéléerent significativement
(MW-Accélérateurs : MW-A), tout comme les sujets contrdles, 58% ralentissent
significativement (MW-Non-Accélérateurs : MW-NA).

Les capacités d’accélération volontaire du débit de parole des patients MW-A sont
significativement supeérieures a celles des patients MW-NA

Le comportement d’accélération du groupe de patients MW-A en double tache serait lié a un
effet, non controlé ici, de I’apprentissage de la phrase répétée en condition isolée. Ce dernier
pourrait expliquer I'aisance plus marquée de la répétition de la phrase en double tache,
progressivement automatisée, faisant alors appel a moins de ressources attentionnelles.

L’accélération pourrait étre également relative a l’effet « magnet » (attracteur), faisant
référence au modele d’interférence qualifié de « rythmique » (Ebersbach et al., 1995 ;
Beauchet et al., 2005). L’effet « magnet » se rapporte a la tendance naturelle des rythmes
biologiques a s’attirer, ici la vitesse grapho-motrice mise en oeuvre lors du barrage et la
vitesse de la parole.

Le ralentissement des patients MW-NA en double tache pourrait s’expliquer par I’hypothése
de « surcharge » émise dans le cadre du bégaiement par Arends et al. (1988), a savoir le
recours a un contréle attentionnel plus important en condition de double tache. Il serait ici lié
a une automatisation insuffisante de la parole du fait de son atteinte, propre a la dysarthrie.
Cette hypothése n’est par ailleurs pas sans rappeler le phénomene de « capacity sharing »
marqué par un dépassement des capacités attentionnelles de niveau dit central, nécessitant
alors le recours a des capacités d’attention divisée (moindre performance pour deux taches
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simultanées (Pashler, 1994 ; Yogev et al., 2005 ; Beauchet, Berrut, 2006)). Enfin, ce résultat
rejoint celui de Ho et al. (2002) ayant mis en évidence un ralentissement du débit de parole
chez 15 sujets parkinsoniens dysarthriques en condition de double tache (tdche de comptage et
parole spontanée, simultanément a la réalisation d’une tache visuo-manuelle de poursuite de
cibles), s’accompagnant d’une augmentation des temps de pauses et d’initiation de la parole.

L’étude des capacités d’accélération volontaire du débit de parole et de I’effet de la double
tache a ainsi permis de définir différents profils de patients. Au vu des résultats, nous
pourrions envisager d’intégrer les aspects suivants: modulation du débit de parole et
condition de double tiche au sein de I’évaluation clinique des dysarthries et au cceur des
stratégies rééducatives orthophoniques.

La recherche, inscrite au rang des principaux axes du plan national maladies rares n°2
(Garcia, 2012), constitue I'une des missions des Centres de Références Maladies Rares. Les
déficits exécutifs et attentionnels, la dysphagie, les troubles dysarthriques qui figurent parmi
les signes les plus précoces de la maladie de Wilson, soulévent de multiples problématiques
de prise en charge. La recherche en orthophonie, dont nous avons expose quelques travaux, a
ainsi toute sa place au sein de I’activit¢ du CNR Wilson, s’effectuant en collaboration étroite
avec ’ensemble de ses membres et en partenariat avec des équipes universitaires. L’objectif
premier de I’ensemble des travaux réalisés reste bien str leur application pratique, clinique, a
savoir I’amélioration de I’évaluation et du suivi rééducatif orthophoniques de la maladie de
Wilson. Cela ne peut s’effectuer qu’a travers la diffusion des résultats, la proposition de
recommandations et la formation des professionnels, d’autant plus si la pathologie est rare.

Par ailleurs, I’étude de la maladie de Wilson permet de mieux comprendre I’impact des
mouvements anormaux sur la voix, la parole et la déglutition. Ces connaissances,
généralisables a d’autres pathologies concernant les mémes structures sous-corticales,
contribuent aux échanges avec d’autres équipes.

Enfin, nous avons souligné les difficultés relatives au recrutement d’effectifs homogenes et
suffisants pour la conduite de travaux de recherche dans un contexte de maladie rare, d’ou
I’importance de la mise en commun des données (Mandel, 2012). Comme le suggére assez
justement Micallef (2012), une réponse pragmatique a cet obstacle pourrait étre envisagée : le
point de départ de toute étude dans une maladie rare serait non pas de savoir ce qu’il faut
faire, mais de savoir ce qu’il est possible de faire, tout en s’interrogeant en permanence sur la
validité des critéres d’évaluation, des méthodes d’analyse pour les patients.
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