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Résumé

La dystrophie myotonique de type 1 (DM1) est une maladie neuromusculaire dont les
atteintes neuropsychologiques sont fréquentes, mais peu documentées concernant le phénotype

infantile a ’age adulte. Une documentation adéquate est alors pertinente et nécessaire.

L’objectif principal de I’étude est de dresser un portrait du profil cognitif et de cognition
sociale de personnes adultes atteintes du phénotype infantile de la DM1. Les connaissances
actuelles font croire que des déficits (cognitif et de cognition sociale) seront présents et corrélés
entre eux. Etant donné I’existence d’un certain continuum de gravité dans 1’expression des
symptomes (des phenotypes les plus précoces jusqu’aux plus tardifs), les déficits risquent d’étre
plus présents dans la population DM1 infantile que dans la population générale ou encore que dans
la population DM1 adulte. Dans cette étude, un échantillon de 50 hommes et femmes agés de 19 a
57 ans et vivant au Saguenay-Lac-Saint-Jean ainsi qu’a Nantes en France et a été rencontré.
L’évaluation neuropsychologique consistait en une batterie de tests composée de dix outils
évaluant des fonctions cognitives, exécutives et intellectuelles, ’adaptation sociale et la cognition

sociale.

A 1a suite d’analyses statistiques, les résultats permettent d’estimer un quotient intellectuel
moyen de 76, ce qui équivaut a une intelligence limite. Des déficits des fonctions visuospatiales,
visuoconstructives et organisationnelles sont également ressortis. Il s’est aussi avéré que
I’échantillon présentait des déficits au niveau de la cognition sociale qui sont fortement corrélés a
des habiletés intellectuelles. La possibilité que les adultes atteints du phénotype infantile de la DM1
vivent des difficultés au quotidien autant au niveau du fonctionnement intellectuel qu’au niveau
social est crédible. Une étude longitudinale serait pertinente et intéressante afin de voir comment
les habiletés et déficits cognitifs évoluent de I’enfance jusqu’a 1’age adulte, ouvrant ainsi le débat

entre un processus neurodéveloppemental et un processus neurodégénératif.
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Introduction

Les maladies neuromusculaires regroupent un grand nombre d’affections et sont
caractérisées par des atteintes ou des dysfonctions au niveau des muscles ou des nerfs périphériques
(Morrison, 2016). La dystrophie myotonique de type 1 (DM1) ou maladie de Steinert en est un
exemple. Le systéme musculaire de 1’individu est évidemment touché, mais dans la plupart des
cas, le systeme nerveux central (SNC) est aussi affecté et ses atteintes auront un impact important
sur la vie quotidienne de I’individu. En effet, les fonctions cognitives, intellectuelles et exécutives
peuvent étre atteintes, ce qui peut avoir des conséquences négatives sur le fonctionnement
quotidien de I’individu (Koch, Grimm, Harley, & Harper, 1991). De plus, les patients et leur
famille rapportent que la somnolence diurne, une vie sociale réduite et un parcours scolaire difficile
peuvent aussi affecter leur vie. De méme, ils rapportent fréguemment de la fatigue, un sentiment
d’étre moins performants que les autres a 1’école et se plaignent d’avoir peu d’amis, peu de
motivation a réaliser les tches au quotidien ainsi que de la difficulté & comprendre et a effectuer
certaines activités. Les relations avec les autres sont aussi mentionnées comme pouvant étre
difficiles : certains patients ne comprennent pas pourquoi ils ont peu d’amis et ont beaucoup de

disputes avec les gens qu’ils cotoient.

Chez les patients atteints du phénotype adulte, il est connu que certaines capacités
intellectuelles peuvent étre déficitaires, notamment concernant les fonctions exécutives, la
mémoire, la vitesse de traitement de I’information, le langage (Gallais, Gagnon, Mathieu, &
Richer, 2017). Certains troubles psychologiques peuvent aussi s’ajouter aux autres problématiques.
Les troubles de personnalité et les troubles internalisés sont les plus communs (Minier, Lignier,
Bouvet, Gallais, & Camart, 2018). Les problemes liés au sommeil peuvent nuire a la qualité de vie
des patients (Laberge et al., 2009). Quant aux enfants atteints du phénotype infantile de la DM1,
le risque de rencontrer des difficultés d’apprentissage au cours de leur vie est bel et bien présent
(Cohen etal., 2006). A I’enfance, les troubles cognitifs seront représentés par des déficits pouvant
étre semblables a ceux observés chez I’adulte, mais développés plus tot. Des auteurs mentionnent
la présence de problémes de mémoire, de traitement de 1’information et des fonctions exécutives
(Angeard et al., 2007). Ces habiletés cognitives se développent certainement plus tard chez ces
enfants que chez ceux qui ne sont pas atteints de la maladie. Il est également décrit que ces enfants
vivent davantage de rejet et d’isolement social étant donné leur différence (Ekstrom, Hakends-
Plate, Samuelsson, Tulinius, & Wentz, 2008).



En plus des troubles cognitifs, psychologiques, sociaux et physiques, il est possible
d’observer des troubles de la cognition sociale (CS) en DM1. Cette derniére se définit, comme
I’habileté a se représenter les relations sociales d’une maniére flexible afin de les utiliser comme
guide de comportements sociaux (Merceron & Prouteau, 2013). Sayah et Morin (2016) indiquent
que les troubles de la CS peuvent se manifester par des difficultés a interpréter les émotions
d’autrui et a comprendre certaines situations sociales. 1ls expliquent que ces troubles peuvent
restreindre la compréhension qu’a une personne de ses propres comportements et de ceux d’autrui.
Elle ne comprendra pas que ses comportements peuvent ne pas étre socialement adaptés. Entrer en
relation peut donc représenter une situation complexe pour les personnes atteintes de ces troubles
puisque I’interlocuteur risque de trouver I’individu étrange. De plus, les comportements résultants
de ces déficits peuvent contribuer au rejet et I’isolement de la personne puisqu’ils peuvent étre

qualifiés d’anormal.

La DML1 est plus fréquente dans certaines régions du Québec, comme celle du Saguenay—
Lac-Saint-Jean (SLSJ). En effet, la prévalence mondiale serait estimée a 5 a 20 personnes sur
100 000 alors qu’elle serait de 158 personnes sur 100 000 au SLSJ (Mathieu & Prévost, 2012). Il
s’agit d’une maladie héréditaire autosomique dominante (Harper, Brook, & Newman, 2001), ce
qui veut dire que, si une personne atteinte a un enfant, celui-ci aura 50 % de probabilité d’étre
atteint de la maladie. De plus, cet enfant risque de développer la maladie de maniére précoce, c’est-
a-dire & un plus jeune dge que son parent malade, mais également d’avoir des symptomes plus
graves (Bouhour, Bost, & Vial, 2007) puisque la maladie s’aggrave au fil des générations. Cette

conséquence générationnelle s’appelle le phénomeéne d’anticipation.

En ce qui a trait aux traitements, certains sont palliatifs, mais aucun n’est curatif. Les
traitements et soins dispensés vont servir a pallier certains déficits ou vont viser a réduire certains
symptoémes, mais il est actuellement impossible de tous les faire disparaitre. De 1’aide
psychologique peut contribuer a 1’amélioration du bien-étre de I’individu. Ceci lui permettra de
pouvoir parler, ventiler, mais également de travailler certains problémes et de travailler sur lui-
méme. La qualité de vie de la personne sera, certes, améliorée par ces interventions, mais la
maladie restera tout de méme présente pour le reste de sa vie puisqu’elle est incurable (Harper,
1989).

La DM1 prend évidemment une place importante dans la vie de I’individu qui est atteint,
mais aussi pour son entourage. En effet, les proches de la personne vont, dans une grande partie

des cas, devoir assister I’individu dans plusieurs aspects de sa vie, autant physiquement que



psychologiquement. Afin que les proches aidants puissent soutenir la personne atteinte de leur
mieux, il est important de pouvoir donner de I’information a I’entourage, tant pour la

compréhension de la maladie que pour 1’aide qui doit étre apportée a la personne.

A la lumiére des connaissances sur la DM1, il est possible de constater que les informations
disponibles concernent surtout les enfants et les adultes des phénotypes infantile et adulte
respectivement. Par contre, qu’en est-il des adultes ayant développé la maladie a I’enfance ?
Plusieurs questions se posent afin de mieux comprendre leurs besoins et répondre a leurs
interrogations pour les aider davantage. Parmi celles-ci, sachant que, plus la maladie se développe
en bas age, plus les déficits sont grands, lesquels seront présents a 1’age adulte ? Ces déficits seront-
ils plus prononcés que chez les adultes atteints du phénotype adulte ? Y a-t-il une relation entre le
profil cognitif et les habiletés de CS d’adultes atteints du phénotype infantile de la DM1? En
prenant en considération que les troubles cognitifs sont plus soutenus, les troubles de CS vont-ils
I’étre eux aussi ? Les déficits vécus lors des phases développementales cognitive et sociale de ces
enfants risquent d’avoir un impact important a 1’dge adulte. En fait, il est possible que 1’adulte
atteint du phénotype infantile rencontre de plus grandes difficultés cognitives et de CS qu’un adulte
atteint du phénotype adulte puisqu’il aurait développé les déficits plus tét. En dressant un portrait
du profil cognitif de cette population, des éléments de réponses pourraient étre apportés a ces

questions.

Ce mémoire de maitrise est divisé en quatre chapitres. Le premier, divisé en quatre sous-
chapitres, fait état des connaissances sur la DM et sur la CS. Il présente d’abord un portrait de la
maladie seule, puis des différents déficits qu’elle peut entrainer. La CS est ensuite abordée dans sa
généralité et, par la suite, selon les déficits en CS rencontrés par les personnes atteintes de DM1.
Le deuxieme chapitre présente la méthodologie. Plus précisément, un bref portrait des participants
de I’étude, une description des outils et des instruments de mesure qui sont utilisés ainsi que le
déroulement de 1’étude. Le chapitre trois est consacré a 1’analyse statistique des résultats obtenus.
Le chapitre quatre présente la discussion des résultats en lien avec les écrits. Finalement, une

derniére partie résumera les principales conclusions de 1’étude.



Chapitre 1 : Contexte théorique

1. Description de la dystrophie myotonique de type 1
1.1 Description et phénotypes

La DM1 est une maladie multisystémique autosomique dominante (Harper, 1989). Elle
serait causée par une mutation des expansions des répétitions de cytosine-thymine-guanine (CTG).
Cette mutation causerait une instabilité dans la troisieme région non traduite du géne DMPK qui
encode D’activité de la protéine sérine-thréonine kinase (Brook et al., 1992). Selon Fu et ses
collaborateurs (1992), le nombre de répétitions CTG de la population normale serait de 5 a 40
unités. Pour les personnes atteintes de DM1, ce nombre serait plus grand que 50 et pourrait aller

jusqu’a plusieurs milliers (Brook et al., 1992).

Cette maladie s’exprime selon cinq phénotypes différents : congénital, infantile, juvénile,
adulte et tardif (Koch et al., 1991). Ces différents phénotypes de DM1 sont classés en catégories

selon I’4ge d’apparition des symptomes.

1.1.1 Forme congénitale. Le phénotype congénital est le phénotype qui se présente le plus
tot dans la vie de I’individu. Les symptomes apparaissent dés la naissance et peuvent se développer
de maniére intra-utérine (Jacobs, Willekens, De Die-Smulders, Frijns, & Steyaert, 2017) ou
apparaissent durant la premiére année de vie de I’individu (Koch et al., 1991). La maladie est plus
souvent transmise par la mére de ’enfant (Angeard et al., 2007). Les déficits les plus courants
vécus par les individus atteints de ce phénotype sont la diplégie faciale ainsi que des problémes
respiratoires et d’alimentation. S’ajoutent a ces symptomes une hypotonie qualifiée de sévére (Ho,
Cardamone, & Farrar, 2015), un retard dans le développement de 1’enfant (Angeard et al., 2007)
et un risque de déficit intellectuel allant de Iéger & modéré (Douniol et al., 2012). Ce phénotype

serait le plus affecté par les retards mentaux (Astrea et al., 2016).

1.1.2 Forme infantile. Le phénotype infantile est diagnostiqué lorsque les symptémes
apparaissent entre I’age de 1 et 10 ans et qu’aucun symptome n’est apparu avant la premiére année
de vie ou rapporté durant I’histoire prénatale (Koch et al., 1991). Le développement de 1’enfant

avant un an est donc dit normal.

Les criteres diagnostiques du phénotype infantile établis par Koch et ses collaborateurs

(1991) mettent en évidence certains problémes de santé tels que des symptdmes gastro-intestinaux,



d’hypotonie musculaire ainsi que de la myotonie. Un degré variable de retards mentaux et
(observable seulement a partir de 1’age scolaire) est aussi démontré (Angeard et al., 2007; Ekstrom
et al., 2008). D’autres auteurs vont ajouter a ces symptémes des difficultés d’apprentissage et la
fatigue excessive (Angeard et al., 2007; Quera Salva et al., 2006). Les personnes atteintes de ce
phénotype de la DM1 sont aussi plus a risque d’avoir des déficits d’attention, de 1’hyperactivité,
des troubles anxieux (Cohen et al., 2006) ou encore des troubles de I"humeur (Douniol et al., 2012).
Il est aussi possible qu’ils aient un trouble du spectre de I’autisme (TSA), le syndrome de Gilles la
Tourette ou encore des anormalités au niveau comportemental comme le retrait social (Ekstrém et
al., 2008).

Des différences selon ’age d’apparition des symptomes peuvent aussi apparaitre. Lorsque
les symptdmes commencent peu de temps apres le premier anniversaire de I’enfant, ils vont étre
plus semblables & ceux du phénotype congénital. Par contre, s’ils débutent plus tard, il risque d’y
avoir moins de symptdmes cognitifs. Des symptdmes physiques comme la myotonie et la fatigue

seront tout de méme présents (Johnson et al., 2016).

1.1.3 Forme juvénile. Le phénotype juvénile fait I’objet d’un moins grand nombre
d’études. Les symptdmes apparaissent généralement entre 11 et 20 ans (Koch et al., 1991) et
ressembleraient a ceux du phénotype adulte (Koch et al., 1991). D’autres auteurs vont mentionner
qu’ils s’apparenteraient plutt a un « entre-deux » des manifestations du phénotype infantile et du
phénotype adulte (Ho et al., 2015).

1.1.4 Forme adulte. Dans le phénotype adulte ou phénotype classique, les symptdmes
apparaissent entre 21 et 40 ans (Koch et al., 1991). Selon Harper (1989), ce phénotype se
caractérise par de la faiblesse musculaire et de la myotonie. D’autres symptdmes peuvent aussi étre
présents selon I’organe qui est affecté. Parmi ceux-cli, il est possible de retrouver des problémes de
cataractes, des troubles des muscles lisses (spasmes de 1’cesophage, colon spastique et diarrhée),
une dysfonction des gonades males, une déficience intellectuelle, de la somnolence diurne, du

diabete ainsi que des problémes cardiaques (p. ex., bradycardie, arythmie).

1.1.5 Forme tardive. Le phénotype tardif ou léger se développe dans le milieu de I’age
adulte ou a un age plus avancé (Harper, 1989). En se fiant aux bornes supérieures de la catégorie
qui le précéde, il est possible d’estimer le début de cette catégorie a environ 40 ans. Toujours selon

Harper (1989), les symptdmes seraient des cataractes et un minimum de troubles musculaires. Les



troubles musculaires, plus précisément, sont généralement ressentis par une tension au niveau des

muscles maxillaires et des crampes aux mains (Koch et al., 1991).

Ce phénotype partage certaines caractéristiques avec le phénotype adulte. Plus
particuliérement, le nombre de répétitions CTG est plus petit dans le phénotype tardif que dans le
phénotype adulte. Les personnes atteintes du phénotype tardif présenteraient également de
meilleures performances lors de taches cognitives (Jean, Richer, Laberge, & Mathieu, 2014).
Gallais et ses collaborateurs (2017) ajoutent cependant que la pente du déclin cognitif des
personnes atteintes du phénotype tardif serait plus abrupte que celle des personnes atteintes du
phénotype adulte. Il existerait aussi des deéficits importants de la mémoire verbale dans le
phénotype tardif. Bien qu’un déficit cognitif ou une intelligence sous la moyenne puisse étre
rapporté dans les deux phénotypes, le phénotype adulte se caractériserait par des difficultés plus

marquées au niveau du langage et des fonctions exécutives (Gallais et al., 2017).
1.2 Fonctions exécutives et cognitives

Les fonctions exécutives et cognitives peuvent étre altérées par la DM1. Concernant le
phénotype adulte, il est possible de voir un déclin temporel dans les capacités de mémoire verbale,
d’attention et dans la rapidité psychomotrice (Gallais et al., 2017). En plus du déclin de certaines
fonctions exécutives et cognitives, une baisse progressive des performances a été constatée a des
taches verbales (Modoni et al., 2008). Chez les personnes souffrant d’apnée du sommeil, certaines
dysfonctions au niveau exécutif pourraient étre expliquées par la séverité de ce trouble du sommeil
(Gallais et al., 2014).

Les enfants atteints de DM1 peuvent aussi rencontrer des difficultés concernant différentes
fonctions exécutives telles que la mémoire épisodique, verbale et non verbale, les habiletés
spatiales et visuoconstructives, le traitement de 1’information, la prise de décision et la planification
(Angeard et al., 2011). Les mémes auteurs viennent préciser que la mémoire est affectée selon la
nature de I’information traitée. D’autres auteurs vont ajouter aux troubles de mémoire des déficits
au niveau de la mémoire a long terme et visuelle (Modoni et al., 2004). lls précisent que les troubles
cognitifs sont un signe indiquant un retard mental. Pour ce qui est de I’intelligence, dans le
phénotype infantile, les scores obtenus aux tests d’intelligence se trouvent sous la moyenne
(Angeard et al., 2007). Il s’avére aussi que le quotient intellectuel (QI) de performance est inférieur
au QI verbal. Des scores de QI faibles pourraient s’expliquer par 1’association qu’il y a entre le
nombre de répétitions CTG et le QI (Angeard et al., 2007).



1.3 Apprentissage

L’enfance est une période ou les apprentissages sont nombreux. Les enfants d’age scolaire
atteints de DM auraient plus de difficultés a apprendre que les enfants du méme age qui ne sont
pas atteints de la maladie. Certains auteurs ont rapporté qu’il y aurait des difficultés marquées en
arithmétique (Ekstrom, Haken#s-Plate, Tulinius, & Wentz, 2009). Cohen et ses collaborateurs
(2006) ont pour leur part précisé que le QI de I’enfant ne prédit pas ses habiletés en lecture. De
plus, ils ont noté que ceux avec un QI verbal élevé ne sont pas sous la moyenne en lecture
(contrairement a ceux avec un QI verbal faible), bien qu’ils aient tout de méme des difficultés dans
les tiches de niveau supérieur d’alphabétisation. En ce qui a trait a ’apprentissage de la phonologie
et a I’identification des mots, il y aurait peu de difficultés pour ces deux groupes. Par contre, ceux
ayant un QI verbal faible vont connaitre plus de difficultés avec 1’identification des mots (Cohen
et al., 2006).

1.4 Sommeil

Une étude polysomnographique réalisée chez 21 enfants atteints du phénotype infantile de
la DM1 a révélé la présence de mouvements périodiques des jambes au cours du sommeil (MPJS)
chez huit enfants (38 %) et celle d’apnées du sommeil chez six enfants (29 %) (Quera Salva et al.,
2006). Les mémes auteurs ont remarqué que les enfants atteints de trouble déficitaire de 1’attention
avec hyperactivité ou sans hyperactivité (TDA/H) auraient tendance a présenter plus de fatigue et
de somnolence diurne et auraient aussi davantage de MPJS que les enfants DM1 sans TDA/H. Le
MPJS causerait une fragmentation du sommeil qui pourrait contribuer a une certaine lenteur, de la
fatigue chronique et des difficultés d’apprentissage chez I’enfant. Ces symptdmes pourraient
entrainer de la fatigue diurne et expliquer une partie des difficultés au niveau scolaire que 1’enfant

peut rencontrer (Quera Salva et al., 2006).

Les individus atteints du phénotype adulte de DM1 sont également a risque de rencontrer
certains problemes de sommeil tels que I’hypoventilation, la fragmentation du sommeil, les
mouvements périodiques des membres et une dérégulation des mouvements oculaires rapides
(Laberge, Gagnon, & Dauvilliers, 2013). Selon une étude de Laberge et ses collaborateurs (2009),
62,5 % des participants atteints de DM1 se plaindraient de ces problémes. Ces mémes participants
auraient un niveau de somnolence diurne élevé (Laberge et al., 2009). La somnolence diurne serait
rapportée comme étant I’un des premiers symptdmes non musculaires les plus fréquents en DM1
(Ashizawa, 1998).



1.5 Dimension psychologique

Les troubles psychologiques en DM1, tout comme dans la population générale, peuvent
étre présents a tout moment de la vie d’un individu. Douniol et ses collaborateurs (2012) soulignent
que, durant I’enfance, environ la moitié des patients DM1 aurait un diagnostic du premier axe du
DSM-IV. Ainsi, les troubles les plus fréquents seraient les troubles anxieux, les troubles de
I’humeur et les phobies (Douniol etal., 2012). S ajoutent a cette liste les troubles d’internalisation,
I’apathie ainsi que des symptomes autistiques (Ho et al., 2015). Il n’est pas rare de retrouver des
déficits d’attention avec hyperactivité chez les patients atteints de la maladie (Astrea et al., 2016).
D’autres troubles courant comme des troubles d’opposition, de I’alexithymie et des déficits
émotionnels sont aussi rapportés (Douniol et al., 2012). Selon Ekstrom et ses collaborateurs (2008),
la possibilité d’un lien entre la DM1 et certaines pathologies comme le trouble du spectre de
I’autisme et le syndrome Gilles de la Tourette n’est pas écartée. Selon eux, il y aurait une grande
prévalence du syndrome Gilles de la Tourette dans la DM1. De plus, chez les enfants présentant
des caractéristiques de TSA, ces derniéres correspondraient a celles de la forme passive de ce
trouble (Ekstrém et al., 2008). Ce dernier se traduirait par une passivité dans les interactions
sociales. L’enfant n’est pas porté a aller vers les autres spontanément, mais accepte que d’autres
I’approchent. Son comportement sera plus souple et il s’adaptera plus facilement aux changements,

notamment dans sa routine (Wing, 1997).

Dans le phénotype adulte, certains troubles de personnalité vont aussi étre plus fréquents
que d’autres. Par exemple, la personnalité évitante, obsessive-compulsive, passive-agressive et des
traits de personnalité schizotypique ne sont pas inhabituels (Astrea etal., 2016). Il est aussi possible
de retrouver des traits de personnalité paranoiaque et des traits agressifs et sadiques (Sistiaga et al.,
2010). Ces derniers seraient en fait les seuls qui sont significativement plus élevés chez les DM1
que dans la population générale (Minier et al., 2018). Des traits de personnalité de type névrosisme
élevé et un bas niveau d’agréabilité seraient également présents et augmenteraient le risque de
troubles psychopathologiques comme la dépression (Minier et al., 2018). Si les traits de
personnalité sont un facteur de risque de dépression, des lésions cérébrales de la matiére blanche
diminueraient les risques de dépression et pourraient avoir donc un effet protecteur contre celle-ci
(Kobayakawa, Tsuruya, Takeda, Suzuki, & Kawamura, 2010). Bien que la dépression soit bel et
bien présente dans la population DM1, le diagnostic peut parfois étre biaisé par 1’apathie (Gallais
et al., 2015). En effet, I’apathie, qui peut constituer un symptéme de la dépression, est aussi une
entité a elle seule. Dans certains cas, le diagnostic de dépression devrait en fait étre celui de

I’apathie seule (Gallais et al., 2015). Gallais et ses collaborateurs (2015) expliquent que certains
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symptomes de I’apathie vont étre confondus avec ceux de la dépression. De plus, la diminution des
expressions faciales dues a la faiblesse des muscles faciaux peut donner I’impression que I’individu
mime la dépression, qu’il est triste. L’apathie dans la DMI1 s’expliquerait plutbt par une

dysfonction du SNC plus précisément dans le circuit frontal-subcortical (Gallais et al., 2015).

Pour les personnes ayant des symptoémes de fatigue et de somnolence diurne excessive,
Laberge et ses collaborateurs (2009) mentionnent qu’il y aurait un plus grand risque de détresse
psychologique ainsi qu’une diminution de la sociabilité, de ’activité et d’optimisme. IIs seraient
également moins responsables, empathiques, organisés et motivés pour 1’atteinte de leurs buts. Ces
comportements contribuant & la réduction des activités sociales pourraient s’expliquer par un
modéle de traits anxieux et d’inhibition (Winblad, Lindberg, & Hansen, 2005). Jacobs et ses
collaborateurs (2017) viennent ajouter que, pour le phénotype juvénile, il est possible de retrouver

la présence d’un trouble délirant ou de nature psychotique.
1.6 Dimension sociale

Pour ce qui est de la dimension sociale, les enfants atteints de DM1 auraient des déficits
d’interactions et de communication sociales (Ekstrom et al., 2008). Selon les auteurs, les
comportements seraient stéréotypés et répétitifs, ce qui peut faire penser a des symptomes du TSA.
Ces individus vont souvent se tenir en retrait et n’auront pas d’interaction sociale spontanée
(Ekstrom et al., 2008). En étant plus isolés, ils vont moins étre portés a se faire des amis (Gagnon
etal., 2017).

Concernant le phénotype adulte, Cup et ses collaborateurs (2011) démontrent que tous les
participants de leur étude seront confrontés a de plus en plus de limitations qui feront en sorte qu’il
y aura une diminution de leurs activités quotidiennes et de leurs réles sociaux. Les mémes auteurs
viennent préciser que ces limitations font ceuvre de barriéres qui rendent la vie de ces individus
plus compliquée et difficile. Ce sont ces barrieres physiques, cognitives et psychosociales qui
pourraient les mener a une baisse d’énergie, de courage et d’envie de planifier des activités (Cup
etal., 2011). L’apathie, dont la prévalence est importante dans la population DM1, aurait aussi son
réle a jouer dans la diminution de la participation sociale. En fait, elle serait associée a un manque
de motivation, d’intérét, d’initiative et de productivité (van der Velden et al., 2019). De plus,
I’émoussement émotionnel et réactionnel relié a 1’apathie peut aussi étre un facteur qui rend les
situations sociales plus difficiles pour ces personnes (Gallais et al., 2015). 1l est possible de croire

que ces éléments peuvent &tre une source supplémentaire de stress pour ces individus. Pour y



remédier, ils utiliseraient des stratégies d’adaptation centrées sur les émotions et non centrées sur
le probleme ce qui aurait un impact négatif leur qualité de vie (Minier et al., 2018). En lien avec
les stratégies d’ajustement basées sur les émotions, lors d’activités ou ces personnes doivent étre
en mouvement, un sentiment de peur peut survenir et les empécher de pratiquer cette derniere. Par
exemple, la peur de tomber, d’avoir besoin de trop de temps ou d’efforts pour accomplir une tiche
ou encore de ne pas en étre capable tout simplement (Cup et al., 2011). Cette peur peut faire en
sorte que la personne atteinte de la maladie aura des difficultés a initier des situations sociales et
risque d’attendre que I’autre personne amorce le premier contact ce qui aura pour conséquences de
réduire son cercle et ses relations sociales (Cup et al., 2011). Il est possible de croire que la sévérité
des symptomes physiques peut avoir un effet sur le niveau d’activité¢ de I’individu. En effet, les
personnes souffrant de problémes musculaires séveres seraient moins actives que celles qui en ont
des plus faibles (Kierkegaard, Harms-Ringdahl, Holmqvist, & Tollback, 2011). Cup et ses
collaborateurs (2011) ajoutent que certains participants plus résilients ont trouvé des moyens de
pallier les déficits que la DM1 a amenés dans leur vie. En effet, ils vont prendre part a des activités
sédentaires et de groupe, demandant moins d’efforts et de participation active comme des jeux de
cartes ou un club de lecture. De plus, faire partie d’un groupe d’amis leur permet de rester en
contact avec d’autres gens et d’entretenir leur vie sociale (Cup et al., 2011). Cette derniere permet
aussi d’avoir un soutien social, ce qui a une influence positive sur la qualité¢ de vie de I’individu

(Minier et al., 2018).

La vie sociale des personnes atteintes de la DM1 peut aussi étre influencée par la présence
de troubles psychologiques. D’abord, ceux présentant un trouble de la personnalité évitante ont un
plus grand risque de vivre de la solitude puisque I’inhibition sociale constitue 1’une de ses
caractéristiques (Minier et al., 2018). Leur faible participation sociale peut donc étre reliée a une
personnalité atypique, mais aussi & un manque de volonté (Gagnon et al., 2008). Certaines
personnes atteintes par la maladie vont avoir des difficultés avec la reconnaissance des expressions
faciales, ce qui peut entrainer des situations sociales particuliéres (Winblad, Hellstrom, Lindberg,
& Hansen, 2006). Selon Minier et ses collaborateurs (2018), la fatigue musculaire faciale dont
peuvent souffrir les individus atteints de DM1 peut diminuer leurs expressions faciales, ce qui

contribuerait a leurs difficultés sociales.

L’environnement peut aussi étre un facteur de 1’exclusion sociale des personnes atteintes
de la maladie. Ceux vivant en milieu défavorisé sont plus susceptibles d’avoir moins de contacts

sociaux (Laberge, Veillette, Mathieu, Auclair, & Perron, 2007). De plus, les sources de soutien
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social sont plus rares. Ainsi, ils auraient moins de soutien social et émotionnel, ce qui pourrait

entrainer plus de dépression et une diminution du bien-étre (Wilkinson & Marmot, 2003).
1.7 Scolarité et vie a I’age adulte

Le parcours de vie de I’individu risque d’étre différent de celui vécu par la population
normale, et ce, dés le début de la scolarité de I’enfant. A I’école, plusieurs auront besoin de services
spécialisés ou redoubleront des niveaux (Douniol et al., 2012). De plus, trés peu d’entre eux auront
des niveaux scolaires collégial ou universitaire (Peric et al., 2013). En effet, 15,5 % des personnes
atteintes de DM auraient des études postsecondaires alors qu’il est question de 50,8 % pour la

population générale (Laberge et al., 2007).

A I’age adulte, nombreux sont ceux qui vivent en maison d’hébergement ou avec leurs
parents et assument peu de responsabilités. Lorsqu’ils vivent seuls (ce qui est plutét rare), ils
bénéficient le plus souvent de I’assistance d’un professionnel pour s’adonner a des activités de la
vie quotidienne (Gagnon et al., 2017). Concernant le travail, plusieurs d’entre eux ont de la
difficulté a se trouver un emploi (Johnson et al., 2016) et peu d’entre eux ont des expériences de
travail (Gagnon et al., 2017). Une étude comparant la population normale a celle de la DM1 vient
confirmer 1’idée que la population atteinte de DM1 a un niveau d’éducation plus bas, est moins
active sur le marché de I’emploi et a un plus grand besoin d’assistance sociale que la population
générale (Laberge et al., 2007). En ce qui concerne les individus avec peu d’éducation, ils seraient

plus a risque d’avoir une participation sociale faible (Gagnon et al., 2008).
2. Cognition sociale
2.1 Description de la cognition sociale

La CS est, selon Merceron et Prouteau (2013), un terme générique comprenant plusieurs
dimensions auquel la définition n’est pas consensuelle. Certains vont la qualifier comme étant
I’ensemble des processus mentaux qui sous-tendent les interactions sociales et qui comprend cing
grands domaines, soit la théorie de I’esprit (TdE), le traitement des émotions, I’interprétation des
évenements de la vie, les perceptions sociales et les connaissances sociales (Del Goleto & Kostova,
2016). En d’autres mots, ce serait la « capacité a construire des représentations sur les relations
entre soi-méme et les autres et a [les] utiliser de maniére flexible pour ajuster et guider son propre
comportement social » (Merceron & Prouteau, 2013, p. 54). La TdE semble étre un concept assez

important quand il est question de CS puisqu’elle peut se relier aux autres domaines qui définissent
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la CS. 1l s’agit en fait de «la capacité a inférer des états mentaux a soi-méme et a autrui. [Elle]
nous permet d’interpréter et de prédire le comportement de nos pairs dans une situation donnée »
(Duval et al., 2011, p. 41). Certains tests peuvent étre utilisés pour évaluer la TdE. Il existe, par
exemple, le test des faux pas qui permet d’évaluer la capacité de I’individu a reconnaitre des
comportements inappropriés (Stone, Baron-Cohen, & Knight, 1998). A 1’aide de ce test, il est donc
possible de vérifier si I’individu est capable de détecter un faux pas, ¢’est-a-dire quelque chose qui
a été dit et qui peut sembler étrange. Ensuite, en cherchant la raison pour laquelle la personne aurait
dit ce faux pas, le participant montre sa capacité a inférer 1’é¢tat mental de I’interlocuteur. Puis,
I’attribution de I’intention permet d’interpréter le comportement de 1’autre (Kobayakawa, Tsuruya,
& Kawamura, 2012). La TdE peut se diviser en deux poles distincts. Le premier est la TdE
cognitive. Elle se caractérise par le fait qu’elle ne prend pas en compte 1’état émotionnel de
I’individu. Cette division fait référence aux pensées, aux croyances et aux intentions et est en lien
avec les connaissances qu’a I’individu du monde. Le deuxiéme est la TdE affective. L aspect
émotionnel est maintenant pris en considération. L’individu se représente les états affectifs de
I’autre ce qui I’aidera a comprendre les émotions et les sentiments de son interlocuteur (Duval et
al., 2011). La TdE affective pourrait faire partie du domaine du traitement des émotions. La
reconnaissance des émotions faciales est un concept important dans celui de la CS. Pour I’évaluer,
il existe des batteries de tests dans lesquelles des visages avec différentes expressions faciales sont
montrés au participant. Ce dernier doit déterminer de quelle émotion il s’agit aprés avoir analysé
les photographies de visages. Si le participant a de la difficulté a nommer les émotions, il risque
de souffrir d’alexithymie (Winblad et al., 2006). Les tests utilisés sont basés sur les six émotions
universelles de bases soit: la joie, la surprise, la peur, la colére, le dégolt et la tristesse
(Kobayakawa et al., 2010). Le traitement des émotions peut aussi faire partie des perceptions et
connaissances sociales. En fait, les expériences vécues par I’individu proviennent de
I’environnement et de ses sens. Pour comprendre les informations regues par ses sens, 1’individu
doit inférer et interpréter ce qui I’entoure. Au moment de I’interprétation, il doit se servir d’un
systéme introspectif et s’appuyer sur ce qu’il connait afin de bien interpréter le comportement
d’autrui (Bejanin, Laillier, Caillaud, Eustache, & Desgranges, 2016). Lorsqu’un individu a des
déficits de CS, il risque de vivre des « situations sociales embarrassantes, des quiproquos ou des
difficultés a comprendre I’ironie et le second degré » (Sayah & Morin, 2016, p. 29). En fait, Sayah
et Morin (2016) précisent que les individus vont rencontrer des difficultés relationnelles

importantes ce qui pourrait causer des comportements inadaptés.
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2.2 Structures cérébrales et théorie de I’esprit

Certaines études sur la théorie de I’esprit, un domaine important en CS, impliquent des
structures cérébrales qui peuvent aider a comprendre le fonctionnement et les processus mentaux

derriére la CS.

2.2.1 Cortex préfrontal médian. Le cortex préfrontal médian (CPFm) jouerait un réle
dans la représentation des informations sociales et émotionnelles provenant d’autrui (Bejanin et
al., 2016). Lorsque cette région est activee, il est possible de remarquer que 1’individu est en train
d’inférer les états mentaux d’une autre personne (Carrington & Bailey, 2009). Bejanin et ses
collaborateurs (2016) précisent que la partie ventrale du CPFm serait davantage reliée a la TdE
affective alors que la partie dorsale sous-tendrait la TdE cognitive. Le jugement de soi serait relié

a la partie ventrale et le jugement des autres a la partie dorsale.

2.2.2 Jonction temporo-pariétale. La jonction temporo-pariétale (JTP) serait impliquée
dans les fausses croyances (Saxe & Kanwisher, 2003). La partie droite jouerait un réle particulier
dans la considération des états mentaux d’autrui lors de jugements moraux (Sommer et al., 2007).
La JTP jouerait donc un rdle dans la prise en compte des perspectives des différentes personnes
(Bejanin et al., 2016).

2.2.3 Pdle temporal. Le pble temporal est associé la mémoire sémantique et aux
connaissances de I’individu. Il s’activerait lors de taches d’attribution de fausses croyances,
d’attribution des intentions et d’états affectifs. Il participerait a divers traitements émotionnels
(Olson, Plotzker, & Ezzyat, 2007).

2.2.4 Cortex orbitofrontal. Le cortex orbitofrontal interviendrait dans la TdE affective. Il
est impliqué dans les jugements et la compréhension des comportements sociaux. Il aurait un réle
a jouer dans le traitement des signaux sociaux. Ces derniers peuvent se traduire, par exemple, par

le regard, le comportement, le ton de voix et les expressions faciales (Bejanin et al., 2016).

2.2.5 Sillon temporal supérieur. Le sillon temporal supérieur servirait a détecter les
comportements des autres et a analyser les buts et les conséquences de ces derniers (Frith & Frith,
1999).

2.2.6 Amygdale. L’amygdale serait une structure importante en CS. Elle permet le

traitement des informations sociales et émotionnelles (Adolphs, 2010). Une des fonctions de cette
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structure serait la régulation des états socioémotionnels, ce qui jouerait un role dans la TdE
affective (Abu-Akel & Shamay-Tsoory, 2011).

2.2.7 Cortex cingulaire postérieur et précuneus. Ces structures auraient un réle a jouer
dans la mémoire épisodique et permettraient une comparaison entre la situation que vit I’individu

et une situation qu’il a déja vécue (Van Overwalle & Baetens, 2009).
2.3 Manifestation de déficits en cognition sociale et autres maladies

La CS est un domaine large qui peut étre déficitaire dans plusieurs maladies. Les maladies
neurodégénératives en font souvent partie. Les manifestations des déficits en CS d’autres maladies

peuvent étre pertinentes pour comprendre celles qui sont aussi vécues en DM1.

2.3.1 La démence de type Alzheimer. Dans la démence de type Alzheimer, les déficits
en CS se traduisent principalement par un manque d’empathie, une difficult¢ a reconnaitre
différentes émotions (plus particuliérement les émotions négatives comme la peur et la colére)
(Maresca et al., 2020). Certains auteurs vont expliquer ces déficits par une relation considérée
comme essentielle entre la CS et la cognition globale et par ’influence des fonctions exécutives
dans les composantes de la CS. Les taches de CS plus complexes, qui requiérent un effort cognitif
plus important pourraient étre plus difficiles pour une personne ayant des déficits de mémoire et
des fonctions exécutives (Belfort, Simdes, Santos, Lacerda, & Dourado, 2020). Les mémes auteurs
évoquent un lien entre les déficits en CS et la demande cognitive qui serait plus ou moins élevée
selon 1’age et le niveau d’éducation de I’individu. D’autres auteurs, en accord avec les précédents,
vont faire un lien entre les difficultés sociales et un déclin cognitif, plus particulierement des
fonctions exécutives, de la mémoire et du langage (Kumfor et al., 2014). Ces habiletés, lorsque

déficitaires, pourraient réduire les performances en TdE (Maresca et al., 2020).

2.3.2 Sclérose latérale amyotrophique (SLA). Dans la SLA, les déficits en CS peuvent
faire référence a un niveau d’empathie faible, une difficulté a reconnaitre certaines émotions
(particulierement la peur, la colére et le dégoQt) (Zimmerman, Eslinger, Simmons, & Barrett, 2007)
ainsi qu’a des problémes de TdE affective et cognitive (Trojsi et al., 2016). De 1’apathie, de la
désorganisation et de la désinhibition peuvent aussi étre présentes (Girardi, MacPherson, &
Abrahams, 2011). Au niveau cognitif, la personne risque de rencontrer des troubles du langage, de
mémoire, de comportement et aussi un déclin au niveau des fonctions exécutives (Beeldman etal.,

2016). Bien qu’aucune étude n’ait trouvé un lien entre la cognition et la CS, les déficits en CS
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pourraient s’expliquer, en partie, par des déficits des fonctions exécutives (Watermeyer et al.,
2015).

2.3.3 Sclérose en plaques. Les déficits en CS dans la sclérose en plaques vont
principalement se manifester lors de la compréhension des situations et des intentions étant donné
qu’il y aurait une difficult¢ marquée a comprendre et a identifier le sarcasme et les mensonges. La

reconnaissance des émotions et des intentions peut aussi étre plus difficile (Maresca et al., 2020).

2.3.4 Maladie de Parkinson. Les personnes atteintes de la maladie de Parkinson auraient
de plus faibles habiletés a reconnaitre les émotions (surtout le dégodt, la peur, la tristesse et la
colére) (De Risi et al., 2018). Les performances en TdE pourraient aussi étre faibles et seraient
expliquées par des fonctions exécutives déficitaires. Par contre, comme dans la démence de type

Alzheimer, cette théorie est questionnée dans le milieu scientifique (Yu et al., 2012).
3. DML et cognition sociale

La CS pourrait étre déficitaire chez certaines personnes atteintes de DM1. En se basant sur
des éléments importants de la CS, soit : la TdE et le traitement des émotions, il est possible de
vérifier si ¢’est bel et bien le cas. Les autres domaines de la CS, méme s’ils ne sont pas évalués
seuls, pourront I’étre par I’intermédiaire d’outils qui documentent principalement la TdE et le
traitement des émotions. Selon Kobayakawa et ses collaborateurs (2012), la cause principale des

déficits en CS chez les DML serait la dégénérescence cérébrale.
3.1 Théorie de I’esprit

La théorie de I’esprit peut étre évaluée par des tests comme celui des faux pas qui permet
de détecter les erreurs sociales dans différentes situations et le Reading The Mind Eyes Test
(RMET) qui consiste a inférer I’état mental d’une personne en ne voyant que la région des yeux
(Kobayakawa et al., 2012). Pour le test des faux pas, il est possible de se rendre compte que les
individus atteints du phénotype adulte de DM1 ont plus de difficultés avec la détection et la raison
des faux pas comparativement a la population générale. lls auraient aussi un score sous la moyenne
au RMET (Kobayakawa et al., 2012). Bien qu’ils soient sous la moyenne pour ces deux derniers,
il semblerait que des difficultés soient plus marquées dans des tests comme celui des faux pas que

dans le RMET ce qui serait indicateur de deficits plus séveres en TdE (Serra et al., 2016).

15



3.2 Reconnaissance des émotions

La reconnaissance des émotions peut étre évaluée par la sensibilit¢ a percevoir des
expressions et des émotions faciales. Comme mentionné plus t6t, des images de visages exprimant
différentes émotions sont montrées aux participants et celui-ci doit identifier 1’émotion
correctement. Il semblerait que, chez les individus atteints du phénotype adulte de DML, la peur,
la colére et le dégodt seraient plus difficiles a identifier que la joie, la tristesse et la surprise
(Takeda, Kobayakawa, Suzuki, Tsuruya, & Kawamura, 2009). L’étude menée par Labayru et ses
collaborateurs (2018) donne des résultats semblables. Les difficultés de reconnaissances faciales
pourraient s’expliquer par les déficits de saccades des yeux qui sont fréquents chez les personnes
DM1 puisque celles-ci sont importantes pour bien analyser les expressions faciales (Winblad et
al., 2006). D’autres auteurs pensent que différentes difficultés peuvent s’expliquer par des 1ésions
cerebrales selon les sites corticaux atteints. Par exemple, la diminution de la sensibilité a la colére
serait associée a des lésions frontales, temporales et insulaires. Des lésions pourraient expliquer
les déficits dans la reconnaissance du dégodt (Kobayakawa et al., 2010). Les individus atteints de
DM1 auraient aussi plus de difficultés avec la mémoire des visages (Kleberg, Lindberg, &
Winblad, 2014).

4. Obijectifs et hypothéses

A la lumiére des informations présentées antérieurement, il existerait un nombre important
de problématiques des fonctions cognitives et de CS en DML1. Les personnes atteintes du phénotype
adulte de la DM1 auraient un QI inférieur a celui de la population générale. Un déclin cognitif a
également pu étre observé chez certains individus de la population DM1 adulte. Certaines
capacités, comme la mémoire verbale, 1’attention, la rapidité psychomotrice et diverses taches
verbales et non verbales peuvent étre difficiles pour eux. Les enfants atteints du phénotype
infantile, quant a eux, auraient certains retards, entre autres, au niveau de la mémoire (épisodique,
verbale, non verbale), des habiletés spatiales et visuoconstructives, dans le traitement des
informations, dans la prise de décision et dans la planification. Leur QI serait généralement sous
la moyenne. Il y aurait également présence de troubles du sommeil pouvant influencer les
apprentissages et augmenter les difficultés. En connaissant I’existence de troubles cognitifs chez
les DM1 adultes et la présence d’un retard de certaines capacités cognitives a ’enfance, il serait
juste de croire qu’il y a présence de troubles cognitifs chez les adultes atteints du phénotype
infantile. Un QI global inférieur a celui de la population générale permettrait de soutenir

partiellement cette hypothése. En se basant sur les différents déficits cognitifs observés au cours
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de I’age adulte dans la DM1 adulte, une comparaison entre ces derniers et les adultes DM1 infantile
confirmerait que ces déficits, apparus plus tot dans I’histoire de vie des DM1 infantile, sont plus

prononcés chez ces derniers.

Les troubles de la CS peuvent s’ajouter aux troubles cognitifs. En effet, les individus atteints
de DM1 auraient plus de difficultés a reconnaitre certaines expressions faciales et a comprendre
certaines situations sociales (p. ex., détecter pourquoi quelque chose ne se fait pas, comprendre les
intentions d’autrui). Des auteurs ont remarqué les mémes difficultés (atteintes de la TdE et
difficultés a reconnaitre les expressions faciales) dans différentes maladies comme la démence de
type Alzheimer, la SLA, la sclérose en plagues et le parkinson. Il a été vu que ces affections seraient
aussi caractérisées par des atteintes cognitives, concernant plus particuliérement certaines
fonctions exécutives et qu’il y aurait un possible lien avec les difficultés de CS. Il serait donc
raisonnable de penser qu’il pourrait exister un lien entre les déficits cognitifs et ceux de CS en
DM1. Comme pour les autres troubles, plus les déficits des fonctions exécutives sont élevés, plus

ceux en CS le seraient aussi.

Au niveau relationnel, I’individu atteint de DM1 semble étre confronté a diverses
problématiques a un moment ou un autre de sa vie. En effet, comme il a été mentionné, les activités
sociales vont parfois étre limitées a 1’age adulte. A I’enfance, des comportements sortant de
I’ordinaire peuvent créer du rejet. L’hypothése selon laquelle ces individus auront des difficultés a
adapter leur comportement au moment d’entrer en relation avec autrui peut donc étre avancee. En
combinant la sphére sociale et la CS, il est possible de penser que plus le niveau d’adaptation
sociale est bas, plus I'individu aura des déficits en CS, par exemple lorsqu’il est temps de
comprendre une situation ou I’intention d’autrui. Un lien peut aussi étre fait dans 1’autre sens,
puisque plus I’individu a de la difficulté¢ a comprendre et interpréter une situation, plus il aura de

la difficulté a ajuster son comportement.
La recension des écrits a permis d’énoncer les hypothéses de recherche suivantes :

1) Les adultes atteints du phénotype infantile de DM1 ont un QI inférieur au QI moyen de la

population générale, tel que déterminé par des tests standardisés.

2) Les adultes atteints du phénotype infantile de DM1 ont des déficits cognitifs plus importants

que ceux connus chez les adultes atteints du phénotype classique.
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3) Les adultes atteints du phénotype infantile de DM1 ont des déficits de la CS plus importants que

ceux observés dans la population générale.

4) 11 existe un lien positif entre la présence de troubles cognitifs et de déficits de la CS chez les

adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

5) Plus les adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 ont une compréhension des situations

sociales faible, plus leurs difficultés d’adaptation et d’ajustement social sont élevées.
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Chapitre 2 : Méthode

1. Participants

Les participants de I’étude sont des personnes atteintes du phénotype infantile de la DM1. Ils
devaient répondre aux critéres suivants : 1) étre 4gé de 18 ans ou plus ; 2) avoir un diagnostic de
DM1 confirmé par une analyse génétique et étre porteur du phénotype infantile tel que confirmé
au dossier médical et 3) &tre en mesure de donner un consentement libre et éclairé. Une analyse de
puissance a permis de prévoir un échantillon de 35 personnes afin d’obtenir une puissance
minimale de 0,80 et une signification statistiqgue de 0,05. Au Québec, les participants ont été
recrutés a partir d’une liste de 65 patients suivis a la Clinique des maladies neuromusculaires
(CMNM) du Centre intégré universitaire de santé et services sociaux (CIUSSS) du SLSJ. Parmi
eux, 59 répondaient aux critéres d’inclusion. Il est possible de compter huit exclusions (en raison
de facteurs pouvant influencer I’un ou I’autre des volets de 1’étude), 15 refus (similaires a ceux de
I’échantillon évalué selon I’age, le sexe et le nombre de répétitions CTG, n.s.) et un abandon avant
le début du projet. Les participants européens ont été recrutés a partir d’une liste de 29 adultes
ayant un phénotype infantile. D’entre eux, 26 répondaient aux critéres d’inclusion. Il est possible
de compter trois refus et six personnes non éligibles pour diverses raisons (non joignable, domicile
trop loin...). En fin de compte, 17 personnes avaient accepté de participer et deux ont dd annuler
pour des raisons de santé. Conséquemment, 1’échantillon était composé de 50 participants (35

Québécois, 15 Frangais).
2. Matériel et instruments de mesure

Plusieurs instruments de mesure ont été utilisés dans le cadre de 1’étude afin de déterminer
le profil neuropsychologique (évaluation des fonctions cognitives) et les habiletés de CS des

individus
2.1 Wechsler Abbreviated Scale of Intelligence (WASI-II)

Cet outil permet d’estimer les habiletés cognitives et le QI des personnes dgées de 6 a 90
ans et 11 mois. Il est composé de différents sous-tests communs issus du Wechsler intelligence
scale for children (WISC-IV) et du Wechsler adult intelligence test (WAIS-IV). Il est utilisé pour
obtenir une estimation du QI rapidement ou encore quand il est impossible d’utiliser une batterie
de tests compléte. Il permet de dresser un portrait des fonctions cognitives de 1’individu dans des

domaines tels que la psychologie, la psychiatrie et la psychoéducation. Lors de I’administration,
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I’évaluateur donne les marches a suivre au participant qui lui, exécute les tiches demandées.

L’outil est composé de quatre sous-tests brievement décrits ci-dessous (Maccow, 2011).

Le premier est «blocs». Le participant doit reproduire un maximum de 13 modeles
présentés sur des images a 1’aide de blocs. Il permet de mesurer les habiletés a analyser et

synthétiser les stimuli visuels.

Le deuxiéme est « vocabulaire » et est composé de 31 items. Les trois premiers items sont
des images a partir desquelles le participant doit nommer de quoi il s’agit. L’évaluateur nomme
ensuite des mots au participant qui devra donner une définition du mot, dire ce que c’est. Cette

partie permet d’évaluer 1’étendue et les connaissances du vocabulaire de la personne.

Le troisiéme est appelé « les matrices ». Il est composé de 30 items et permet, par exemple,
de tracer un portrait de I’intelligence fluide, I’intelligence visuelle, les habiletés spatio-temporelles

et ’organisation perceptuelle. Le participant doit compléter des séries incomplétes.

Le quatrieme est « similitudes ». Il est composé de 24 items. Le participant doit dire en
quoi les items se ressemblent. Ce sous-test permet d’évaluer la conceptualisation, la catégorisation

et aussi le raisonnement.

Enfin, un score de raisonnement perceptuel est calculé a partir de ceux obtenus aux sous-
tests « blocs» et «matrices», un score pour le QI verbal est calculé a partir des sous-tests
« vocabulaire » et « similitudes » et un QI global (estimation) est calculé a partir de la somme des

quatre sous-tests.

Les propriétés psychométriques de 1’outil sont bonnes. La consistance interne s’étend de
0,8 2 0,9. Les coefficients de fidélité de chaque sous-test (chez I’adulte) sont de 0,96 (QI verbal et
de raisonnement perceptuel) et de 0,98 pour I’estimation du QI global. La fiabilité test-retest de ce
dernier est démontrée par un coefficient de stabilité de 0,92 (Axelrod, 2002).

2.2 TOM-15

Cet outil évalue la capacité de I’individu a attribuer une croyance, une intention, une idée
a une autre personne. Pour ce faire, 15 histoires (de premier ordre, ce qui référe a la pensée d’un
personnage et de deuxiéme ordre, ce qui renvoie a ce qu’un personnage pense qu’un autre
personnage croit) font état de situations quotidiennes dans lesquelles il y a une tache de fausses

croyances et une de compréhension (Desgranges et al., 2012). Les deux taches utilisent les mémes
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histoires, mais vont comporter des questions différentes. Desgranges et ses collégues (2012)
expliquent que les histoires sont séparées en trois images sous forme de bandes dessinées colorées.
Elles ont également une Iégende verbale écrite sous chague image. Dans chague bande dessinée,
la premiere image présente les informations que le personnage sait, la deuxiéme présente
I’évolution de la situation a I’insu du personnage et la troisiéme montre la croyance erronée
(Desgranges et al., 2012). Le participant doit donc regarder et lire les trois parties de la bande
dessinée. Ensuite, il doit répondre a la question présentée sous les images. Cette question comporte
deux choix de réponse et il doit y répondre correctement. Cette question est souvent reliée a 1’état
mental d’un personnage et le participant doit deviner ce qu’il pense. Aucune rétroaction ne sera
donnée au participant en ce qui concerne la vérité de sa réponse. Finalement, deux scores seront
calculés selon le type de question (premier ou deuxiéme ordre) afin de calculer un score total sur

15 points (fausse croyance totale) (Desgranges et al., 2012).
2.3 Figure complexe de Rey

Cet outil permettra d’évaluer une variété de processus cognitifs comme la planification,
les capacités d’organisation et les stratégies de résolutions de problemes (Meyers & Meyers, 1995).
L’évaluateur demande a la personne évaluée de recopier une figure imprimée sur une feuille
standard. Elle doit étre copiée le plus fidélement possible et dans un temps raisonnable (maximum
de cing minutes). Si I’évaluateur voit que I’individu évalué dessine trop lentement, il peut
demander a ce dernier d’aller un peu plus rapidement pour s’assurer que la tdche soit terminée dans
le temps alloué (NB : considérant les difficultés motrices potentielles chez les personnes atteintes
de DM, la régle de limite de temps n’est pas utilisée. En revanche, considérant la présence
possible d’apathie, des relances verbales d’encouragement sont émises par 1’évaluateur en cas de
besoin). Sur la base des résultats antérieurs de notre équipe de recherche, nous avons considéré
n’évaluer que la tache de la copie. Un score brut est calculé a ’aide d’un guide de cotation. Il s’agit
en fait de la figure séparée en 18 segments identifiés. Chacun d’entre eux aura entre 0 et 2 points
selon I’exécution (correcte, déformé, reconnaissable, méconnaissable) et la position (bien placé,
mal placé, absente) du détail. Le score brut est donc d’un maximum de 36. Ce score est transformé
en score T et en score Z selon une distribution normale. Les études montrent que la fiabilité interne
de la copie de la Figure complexe de Rey a un coefficient alpha supérieur a 0,60 (Berry, Allen, &
Schmitt, 1991; Fastenau, Bennett, & Denburg, 1996).
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2.4 Faux pas Recognition test

Le test des faux pas sera utilisé pour voir si I’individu est capable de reconnaitre les
comportements inappropriés a travers des histoires comportant de faux pas (Stone et al., 1998). La
version francaise est utilisée (Boutantin et al., 2010). Le test compte 20 histoires au total, dont 10
contenant un faux pas. Les histoires sont mises en ceuvre par deux ou trois personnages. Le langage
est simple. Ces derniéres sont construites de maniére a ce que le faux pas se produise d’une a deux
phrases avant la fin (Baron-Cohen, O’Riordan, Jones, Stone, & Plaisted, 1999). Lors de
I’administration du test, I’évaluateur donne une version des histoires seules au participant pour
qu’il puisse suivre sans se servir de sa mémoire. Ensuite, I’évaluateur explique au participant qu’il
lira les histoires avant de lui poser quelques questions. Entre chaque histoire, I’évaluateur pose six
questions au participant. Elles concernent la détection du faux pas, I’identification de celui-ci et
les pensées des personnages. La derniére question s’assure de la compréhension qu’a le participant
de I’histoire. Si la réponse a la question de détection est incorrecte, la question de 1’identification

n’est pas posée.
2.5 Social Adjustment Scale-Self-report (SAS-SR)

Le SAS-SR est un questionnaire qui mesure I’adaptation sociale. Les questions posées
concernent la vie sociale de la personne. Il est composé de 54 questions divisées en six domaines
(part du travail, vie sociale et loisirs, famille a I’extérieur de la maison, relation primaire, parentale
et unité familiale). Le facteur « part du travail » regroupe le travail rémunéré, le travail au foyer
non rémunéré et la vie étudiante. La personne doit répondre aux questions seulement si le théeme
la concerne. Chaque question a cing ou six choix de réponse. Le numéro de la réponse correspond
a un nombre de points. Un score brut sera obtenu pour chaque facteur en faisant une moyenne de
ces derniers (addition des choix de réponses/nombre de questions répondues). Une moyenne
globale sera aussi calculée en incluant tous les facteurs. Les scores bruts seront transformés en
score T en fonction du genre a I’aide d’un tableau fourni avec I’outil. Les propriétés
psychométriques du SAS-SR montrent une consistance interne qui va de 0,71 a 0,85 et une fidélité
tests-retest de 0,72 a 0,82 (Weissman, Olfson, Gameroff, Feder, & Fuentes, 2001).

3. Déroulement

Cette recherche exploratoire transversale est de type descriptif comparatif. Les variables
contrdlées sont 1’age des participants et le phénotype de leur maladie puisqu’ils ont été choisis

selon celui-ci. Il est important de préciser que cette étude fait partie d’un projet plus vaste
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comprenant un volet en ergothérapie et un autre en neuropsychologie. Un total de trois visites a été
réalisé (deux en ergothérapie et une en neuropsychologie). Le formulaire d’information et de
consentement a été prealablement présenté et expliqué lors de la premiere visite par une
ergothérapeute. Cette derniere a pu obtenir un consentement libre et éclairé du participant au
moment de la signature. La deuxiéme visite concerne I’évaluation neuropsychologique.
L’administration des outils a été effectuée & la CMNM du CIUSSS du SLSJ afin que
I’environnement d’évaluation soit bien controlé. Par contre, si le participant ne pouvait pas se
déplacer pour diverses raisons, la rencontre se faisait a son domicile afin de I’accommoder et de
pouvoir garantir sa participation et, ainsi, contribuer a assurer la représentativité de 1’échantillon.
L’évaluation avait une durée d’environ trois heures durant laquelle les outils étaient administrés
selon un ordre prédéterminé. Certains outils, qui nécessitent une plus grande concentration, ont été
administrés en deux temps afin ne de pas fatiguer le participant. Des questionnaires ont aussi été
placés entre ces tests plus exigeants puisqu’ils sont moins fatigants a exécuter. L attention et la
concentration du participant étaient donc plus facilement maintenues jusqu’a la fin. Une pause ou
plus, selon le besoin du participant, pouvait aussi étre prise durant 1’évaluation. Au début de la
rencontre, un rappel de 1’étude et des éléments qui allaient étre vus lors de 1’évaluation était fait.
Puisque le formulaire d’information et de consentement avait préalablement été rempli lors de la
premiére visite, seulement un consentement oral était demandé, ce qui confirmait que le participant
acceptait de continuer de participer. Un montant compensatoire de 25 $ était remis au participant
a la fin de la rencontre pour le remercier de son temps et de son investissement. Le projet a recu
les approbations du comité éthique du CIUSSS du Saguenay—Lac-Saint-Jean (2019-028) et du
Comité de Protection des Personnes Sud-Méditerranée | (2019-A02461-56).
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Chapitre 3 : Résultats

1. Description de I’échantillon

L’échantillon total est composé de 50 individus adultes (25 hommes et 25 femmes). Ces
personnes sont originaires du Québec (35), plus précisément du SLSJ, ainsi que de la région de

Nantes (15) en France. Le Tableau 1 montre la répartition des sexes selon le pays d’origine.

Tableau 1
Répartition des sexes selon le pays d’origine
d'adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

Homme Femme Total
Québec N 15 20 35
% selon I’origine 429 57,1 100,0
% selon le sexe 60,0 80,0 70,0
% du total 30,0 40,0 70,0
France N 10 5 15
% selon I’origine 66,7 33,3 100,0
% selon le sexe 40,0 20,0 30,0
% du total 20,0 10,0 30,0

Tous sexes confondus, les participants sont agés de 19 a 57 ans (moyenne = 38,30, écart-

type=10,54). Le Tableau 2 présente I’age des participants selon leur sexe et leur origine.
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) Tableau 2
Age des participants atteints du phénotype infantile de la DM1
selon le sexe et le pays origine

Age du participant

Homme N 25
Minimum 24
Maximum 57
Moyenne 39,16
Ecart-type 10,52
Femme N 25
Minimum 19
Maximum 56
Moyenne 37,44
Ecart-type 10,72
Québec N 35
Minimum 23
Maximum 57
Moyenne 38,49
Ecart-type 9,63
France N 15
Minimum 19
Maximum 57
Moyenne 37,87
Ecart-type 12,79
Tous les participants N 50
Minimum 19
Maximum 57
Moyenne 38,30
Ecart-type 10,54

Les participants ont de 1 a 16 années de scolarité complétées. En moyenne, les participants
ont étudié 8,8 années, ce qui pourrait équivaloir a une premiére année de secondaire (systeme
scolaire du Québec). Il est important de préciser que certains d’entre eux n’ont pas connu un
parcours scolaire classique et ont fait leur éducation dans des classes spécialisées. Le Tableau 3
permet de comparer le nombre d’années d’études complétées des hommes et des femmes ainsi que

des Québeécois et des Frangais.
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Tableau 2
Scolarite selon le sexe et le pays d’origine
d’adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

Nombre d’années d’études complétées

Homme N 25
Minimum 1

Maximum 14

Moyenne 8,04

Ecart-type 3,23

Femme N 25
Minimum 2

Maximum 16

Moyenne 9,56

Ecart-type 3,25

Québec N 35
Minimum 5

Maximum 14

Moyenne 8,63

Ecart-type 2,29

France N 15
Minimum 1

Maximum 16

Moyenne 9,20

Ecart-type 5,02

Tous les N 50
participants Minimum 1
Maximum 16

Moyenne 8,80

Ecart-type 3,30

L’¢échantillon a été comparé en termes de sexe et d’origine. Les résultats obtenus ont
permis d’affirmer qu’il n’y a pas de différence significative entre les sexes par rapport a 1’age
(p=0,57) et le niveau de scolarité (p=0,68). Egalement, les participants du Québec ne sont
significativement pas différents de ceux de France en termes de sexe (p=0,13), d’age (p=0,85) et

de nombre d’années de scolarité (p=0,68).

La sévérité de la maladie est observée par rapport au temps écoulé depuis le diagnostic, le
nombre de CTG et le score obtenu a la MIRS (Mathieu, Boivin, Meunier, Gaudreault, & Bégin,
2001). Le premier participant de I’échantillon a avoir regu un diagnostic confirmé ’aurait recu en
1988. Le dernier a avoir eu un diagnostic confirmé 1’a recu en 2018. Ceci signifie qu’ilyade 1 a
31 années écoulées depuis la réception du diagnostic (Moyenne = 16,23, écart-type-6,03). Il est

important de préciser que des symptomes ont pu apparaitre avant la confirmation d’un diagnostic
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par le médecin. Pour cette raison, la durée de la maladie peut étre inexacte. Le nombre de
répétitions CTG varie entre 250 et 2000 (moyenne = 945,31 ; écart-type =474,07). La sévérité des
atteintes musculaires est évaluée par la Muscular Impairment Rating Scale (MIRS) (Mathieu et al.,
2001). Le Tableau 4 présente les pourcentages de personnes qui composent 1’échantillon dans
chaque catégorie (atteintes légeres, modérées ou sévéres). Le Tableau 15 de I’ Annexe A présente

la sévérité des atteintes selon une échelle avec des critéres plus détaillés.

Tableau 3
Répartition des participants atteints du phénotype infantile de la DM1
selon le degré de sévérité a la MIRS

Nombre de participants Pourcentage (%)
Sévérité Légere (1-2) 6 12,50
Modéré (3-4) 23 47,90
Sévere (5-6) 19 39,60

2. Analyses statistiques

Cette section sera séparée en deux parties, soit la vérification des données avant I’analyse

statistique et la vérification des hypothéses.
2.1 Vérification des données

La base de données a été préalablement nettoyée avant de commencer les analyses. Un
tableau de fréquences et 1’observation des diagrammes associés ont permis de repérer plus

facilement les incohérences.

2.1.1 Valeurs manquantes. Les valeurs manquantes sont principalement associées a un
déficit qui a fait en sorte que le participant n’a pas pu répondre au questionnaire. Il a donc été exclu
des analyses pour les tests concernés. Par exemple, si une personne ne sait pas lire, cela pouvait
rendre le SCWRT invalide et n’a donc pas été administré. Le principe est le méme lorsqu’un
participant avait un probléme de santé qui rendait la tache impossible & exécuter. La taille de

I’échantillon sera précisée pour chacun des outils.

2.1.2 Valeurs extrémes. Aucune valeur extréme ou aberrante n’a été retrouvée. Les
valeurs plus faibles ou plus élevées ont été vérifiées et conservées afin d’avoir un portrait pouvant

représenter la population de maniére fidéle.
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2.2 Veérification des hypothéses

Dans cette partie, les résultats utiles a chaque hypothése seront présentés. Les résultats non
mentionneés dans les écrits ou les Tableaux se trouvent dans I’Annexe A. Le Tableau 17 fait
référence aux statistiques descriptives des scores Z (moyenne, écart-type) et le Tableau 18 réféere
aux pourcentages de 1’échantillon selon le niveau de déficits. Les scores Z permettent de voir
I’existence d’un déficit lorsqu’ils sont inférieurs a -1 ainsi que de déterminer deux sous-catégories
(inférieur a -2 écarts-types et de -1 a -2 écarts-types). Plus le score Z est petit, plus le déficit est
important. Si aucun score Z n’est possible, les scores T sont utilisés dans les Tableaux 17 et 18

pour faire état de la présence et I’absence de déficits.

2.2.1 Premiere hypothése. La premiere hypothése stipule que les adultes atteints du
phénotype infantile de la DM1 auront un QI inférieur a celui de la population générale déterminé
par des tests standardisés. Aucun test statistique n’a été effectué pour cette hypothése étant donné
I’absence de groupe contréle, seule la valeur des tests standardisés est comparée aux statistiques
descriptives obtenues. Ici, la norme sera de 100, ce qui représente le QI global moyen. Le QI global
estimé moyen des adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 est de 76,04, ce qui situerait
ces personnes dans la catégorie de I’intelligence limite. Le Tableau 5 présente les statistiques
descriptives des sous-échelles, des scores verbal et perceptuel, ainsi que 1’estimation du QI global.
Le Tableau 6 présente les scores Z de ces mémes variables selon le pourcentage de 1’échantillon
qui se situe au-dessus -1 écart-type (considérer ici comme correspondant & « aucun déficit »), de -
1 a -2 écarts-types et au-dela de -2 écarts-types. Plus le score Z est bas, plus les déficits sont

marqués. Le score Z est utilisé puisqu’il situe les individus par rapport a la moyenne.
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Tableau 4
Score T obtenu par des adultes atteints du phénotype infantile de la DM1
a la WASI-11 (n=50)

Minimum  Maximum  Moyenne Ecart-type

Bloc 21 58 34,72 8,47
Vocabulaire 20 68 39,34 13,96
Matrice 20 59 36,22 10,94
Similitudes 20 54 36,88 8,52
Score verbal 45 118 79,66 18,61
Score de raisonnement 46 114 75,54 15,09
perceptuel

QI global 41 107 76,04 15,53

Tableau 5

Pourcentage de I’échantillon atteint du phénotype infantile de la DM1
selon le niveau d’atteintes a la WASI-11 (n=50)

>- 2 écarts-types -1 a -2 écarts-types Total <1 écart-type

Bloc 38 36 74
Vocabulaire 34 24 58
Matrices 40 24 64
Similitudes 20 40 60
Score Verbal 28 36 64
Score de raisonnement 46 28 74
perceptuel

QI global 40 36 76

Les résultats a la WASI-II permettent de se rendre compte que la majorité de 1’échantillon
a obtenu des résultats venant confirmer que le QI moyen des DM1 infantiles est inférieur a celui

de la population générale.

2.2.2 Deuxieme hypothese. La seconde hypothese est semblable & la premiére, mais
concerne cette fois la population adulte atteinte de DML classique. Elle propose alors que la
population adulte DML1 infantile ait de plus grands déficits des fonctions exécutives que la
population DM1 adulte du phénotype adulte. Comme pour I’hypothése précédente, aucun groupe
contrdle n’a été évalué en méme temps, donc aucun test statistique n’est possible. Une comparaison
avec un groupe semblable d’adultes atteints de la DM1 du phénotype classique d’une étude
antérieure menée par Gallais et ses collaborateurs (2017) sera faite. Cette étude longitudinale a été
choisie puisque 1’échantillon était relativement semblable : hommes et femmes adultes, moyenne
d’age d’environ 43,6 ans (écart-type 10,3 ans), vivant en partie au SLSJ et outils semblables

utilisés. La présente étude est également menée par le méme groupe de recherche, ce qui facilite
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I’accés aux données si nécessaire. Dans 1’étude de Gallais et ses collégues (2017), deux temps de
mesures sont présentés. Ici, le premier temps (T1) sera utilisé comme valeur de comparaison étant
donné que les participants n’avaient jamais fait les tests (donc aucun effet d’apprentissage) et que
I’4ge moyen était plus proche de celui du présent échantillon. Le Tableau 7 compare les
pourcentages des échantillons se trouvant a -1 écart-type ou moins (considéré comme ayant un
déficit) a chaque test (ou sous-test) de la présente étude et du premier temps de mesure de celle

réalisée par Gallais et ses collaborateurs (2017).

Le premier test comparé sera la copie de la Figure complexe de Rey. Cette étape du test
procure de I’information sur des fonctions exécutives comme la capacité d’organisation, de
planification et sur les habiletés visuospatiales, sans que la mémoire n’entre en jeu. Comme la
différence entre les deux groupes est de 30 %, il serait possible de supposer que les capacités
cognitives varient selon qu’un patient ait le phénotype infantile ou adulte de la maladie. Il est donc
possible de penser que I’hypothése est vraic. En comparant d’autres tests, 1’estimation du QI
(WASI-I1I dans la présente étude et WAIS-R dans I’étude de Gallais et al., 2017) par exemple, les
résultats semblent aller dans le méme sens. En somme, ces comparaisons portent a croire que les
déficits cognitifs des DM1 infantiles sont plus marqués puisque, dans chacun des cas, le

pourcentage de 1’échantillon sous -1 écart-type est environ 5 a 15 % supérieur a celui des adultes.

Tableau 6
Pourcentage de I’échantillon d’adultes atteints de DM1
se trouvant en deca d’un écart-type de la moyenne par rapport au QI (n=50)

DM1 infantiles* DM1 adultes** Différence
FCR-Copie 90 60 +30
Bloc 70 74 -4
Similitudes 60 50 +10
QI verbal 64 56 +8
QI global 76 63 +13

Note. Abréviation : FCR-Copie : Figure complexe de Rey. *présente étude. **Gallais et al. (2017).

Les résultats au SCWT auraient également pu étre utilisés, mais comme ils sont largement
sous la moyenne dés la premiere planche (mots), cela sous-tend que la lecture n’est pas une capacité
qui est correctement acquise et ceci vient biaiser les résultats du test. En effet, il est permis de
penser que I’individu a moins besoin d’inhiber une réponse réputée pour étre automatique. Les
résultats sont tout de méme présentés dans le Tableau 17 de I’Annexe A. Bien qu’il ne soit pas
possible de quantifier adéquatement le niveau de déficit exécutif par le SCWT, il est néanmoins
raisonnable de croire que ce test a également été mieux réussi par des participants ayant le

phénotype adulte, comme cela a pu étre démontré a T1 dans I’étude de Gallais et ses collaborateurs
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(2017) (par exemple, au sous-test Couleurs du SCWT : 42,6 % vs 73,3 % de participants sous la
norme, phénotype adulte vs infantile respectivement). L’ensemble de ces résultats vont dans le

sens d’une confirmation de I’hypothése.

2.2.3. Troisieme hypothese. La troisieme hypothése suppose que les adultes atteints du
phénotype infantile de DM1 ont des déficits de la CS plus importants que la population générale.
Encore une fois, les statistiques descriptives seront priorisées afin de vérifier I’hypothése. Les tests
utilisés ont des normes permettant de situer I’échantillon par rapport a la population générale. Deux
tests ont servi a évaluer la CS. D’abord, la TOM-15, qui évalue Iattribution des croyances et des
idées a autrui dont les résultats sont présentés dans le Tableau 8. Il est important de préciser que,
si le premier ordre n’est pas acquis, 1’accessibilité au deuxiéme ordre risque de ne pas étre possible.

Malgré tout, prés de 60 % des participants ont obtenu un score inférieur a la norme.

Tableau 7
Pourcentage de I’échantillon de DM infantile
selon le niveau d’atteintes a la TOM-15 (n=47)

> -2 écarts-types -1a-2 écarts-types  Total <-1 écart-type
Fausse croyance 1% ordre 25,00 18,80 43,80
Fausse croyance 2e ordre 25,50 29,80 55,30
Fausse croyance totale 34,04 25,53 59,57

Le test des faux pas vient compléter les mesures de CS. Le Tableau 9 présente les
statistiques descriptives de chaque question et le Tableau 10 situe 1’échantillon par rapport a la
moyenne. Il est possible de constater que les résultats varient d’une question a I’autre. Par exemple,
le score global va d’un résultat plutot bas a presque sans faute (autrement dit, de beaucoup inférieur
a la moyenne a supérieur a la moyenne). Il semble aussi plus difficile, pour les participants,
d’expliquer pourquoi un faux pas est une maladresse (un peu plus de 50 % de 1’échantillon a en
effet eu de la difficulté & bien répondre a ces questions), mais plus facile d’identifier le personnage,

I’intentionnalité ou le faux pas (qui est bien détecté dans prés de 80 % des histoires).
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Tableau 8
Scores obtenus par des adultes atteints du phénotype infantile de la DM1
au test des faux pas (h=43)

Minimum Maximum Moyenne Ecart-type
Détection des histoires sans 12,00 20,00 18,42 2,29
faux pas (/20)
Détection des histoires avec 4,00 10,00 7,95 1,56
faux pas (/10)
Identification du personnage 62,50 100,00 96,26 8,27
(%)
Explication 1 (%) 0,00 100,00 67,94 22,56
Explication 2 (%) 0,00 88,89 44,78 25,57
Détection de I’intention (%) 20,00 100,00 85,13 17,79
Détection du sentiment (%) 20,00 100,00 75,76 19,20
Score global (/60) 15,00 57,00 37,91 10,64
Score Z global -3,78 1,55 -0,79 1,32
Tableau 9
Pourcentage de I’échantillon atteint de DM1 infantile
selon le niveau d’atteintes au test des faux pas (n=43)
< 2 écarts-types 1 a 2 écarts-types <1 écart-type

Explication 1 27,90 23,30 51,20

Explication2 14,00 39,50 53,50

Intentionnalité 4,65 6,98 11,63

Score global 34,04 25,53 59,57

Les résultats obtenus aux tests de CS permettent de croire que I’hypothése 3 est confirmée.

2.2.4 Quatriéme hypothése. La quatrieme hypothése stipule qu’il existe un lien positif
entre la présence de troubles cognitifs et de déficits de la CS chez les adultes atteints du phénotype
infantile de la DM1. Le test de corrélation de Pearson a été utilisé lorsque les deux groupes avaient
une distribution normale et le test non paramétrique du rho de Spearman a été priorisé lorsqu’un
des deux groupes ne respectait pas le postulat de la normalité. L’estimation du QI global obtenu a
la WASI-II a été choisie puisqu’elle regroupe des habiletés cognitives, exécutives, visuospatiales
et verbales pour étre mise en relation avec les scores totaux a la TOM-15 et aux faux pas. Cela
permettra d’établir un lien entre les capacités intellectuelles et celles liées a la CS. D’abord, comme
le score total obtenu & la TOM-15 n’est pas issu d’une distribution normale, le test non
paramétrique du rho de Spearman sera utilisé. Une forte corrélation positive a été observée entre
le score total a la TOM-15 et le score global obtenu a la WASI-II (p=-0, 000). Une corrélation de
Pearson a ensuite été effectuée entre 1’estimation du QI (score global de la WASI-II) et le score
total des histoires avec faux pas du test du méme nom. Encore une fois, une forte corrélation

positive a été notée (r= 0,596, p=0,000) avec un risque d’erreur inférieur & 0,01. Un test
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paramétrique a pu étre utilisé cette fois puisque les deux échantillons sont normaux. Le Tableau 11

présente ces résultats plus en détail.

Tableau 10
Corrélation entre le QI global et la cognition sociale (scores totaux)
d’adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

QI global
TOM-15 : Fausse croyance totale (n=48) I's 0,587
p <0,001
FAUX-PAS : score global (n=43) r 0,596™
p <0,001

Note. rs:rho de Spearman. r : corrélation de Pearson.

Comme les deux tests ont révélé I’existence de liens positifs forts entre les tests de CS et
I’estimation du QlI, il est possible de confirmer I’hypothése selon laquelle de plus grands déficits

en termes d’habiletés de CS sont en lien avec des déficits cognitifs plus prononcés.

2.2.5 Cinquieme hypothese. La derniére hypothése propose que plus les adultes atteints
du phénotype infantile de la DML1 ont une faible compréhension des situations sociales, plus leurs
difficultés d’adaptation et d’ajustement social sont importantes. Le test paramétrique de corrélation
de Pearson et le test non paramétrique du rho de Spearman seront également utilisés pour résoudre
cette hypothése. Comme pour la précédente, le choix du test dépend du respect ou non des

postulats.

Pour répondre a cette hypothése, les résultats obtenus au SAS-SR sont considérés
puisqu’ils permettent 1’évaluation des capacités d’adaptation et d’ajustement social. Le Tableau 12
décrit les scores T moyens obtenus & chaque section. Plus le score T est élevé, plus grandes sont

les difficultés d’adaptation.
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Tableau 11
Scores moyens obtenus par des adultes atteints du phénotype infantile de la DM1
au SAS-SR selon les différents domaines évalués (n=50)

Minimum Maximum Moyenne Ecart-Type
Part du travail 0 110 54,38 41,86
Activités sociales et loisirs 30 100 58,94 13,22
Famille étendue 0 104 60,04 18,82
Relations primaires 0 83 23,86 28,49
Parentalité 0 59 2,92 11,84
Unité familiale 0 102 48,04 18,38
Score global 44 104 63,67 13,43

Le Tableau 13 présente les pourcentages de 1’échantillon ayant des atteintes pour chaque
section. Comme les cotes Z n’étaient pas disponibles, il était plus facile de parler d’absence (< 65)
et présence du déficit (>65) (Weissman, 1999). Les résultats montrent qu’environ 30 % de
I’échantillon aurait des troubles au niveau de 1’adaptation sociale. Les patients ayant le phénotype
infantile de la DM1 seraient proportionnellement plus nombreux a présenter des difficultés
d’adaptation dans leur travail, leurs activités sociales et leurs loisirs ainsi que dans leur famille. 1l
peut aussi étre difficile de s’adapter dans les relations primaires ou de couple. Par contre, il est a
noter que trés peu d’entre eux ont un partenaire. La parentalité semble normale, toutefois, comme

pour les relations amoureuses, trés peu ont des enfants sous leur responsabilité.

Tableau 12
Pourcentage de I’échantillon d’adulte DM1 infantile ayant un déficit d’adaptation sociale
selon les domaines évalués du SAS-SR (n=50)

Présence de deficit (%)

Part du travail 38,00
Activités sociales et loisirs 28,00
Famille étendue 36,00
Relations primaires 10,00
Parentalité 0,00
Unité familiale 12,00
Score global 30,60

La TOM-15 et le test des faux pas ont également été mis en relation avec le SAS-SR afin
d’évaluer la relation entre la capacité d’interpréter et de comprendre les intentions d’autrui (de
maniére verbale et non verbale) et ’adaptation sociale. Comme le score global du SAS-SR n’a pas
une distribution normale, le rho de Spearman a été utilisé. En se référant au Tableau 14, il n’est

pas possible de conclure qu’il existe une corrélation significative entre 1’adaptation sociale et la

34



CS. Comme le SAS-SR regroupe plusieurs catégories, il est permis de penser que ces résultats
s’expliquent par le fait que certaines catégories n’ont pas pu étre répondues par les participants
puisque, par exemple, ils ont peu de relation intime et ont rarement des enfants. Les sections
« famille étendue » et « activités sociales et loisirs » sont les deux catégories du questionnaire pour
lesquelles les participants ont affirmé se sentir plus concernés. Il était donc important de vérifier
s’il existe un lien entre elles et la CS. Le Tableau 14 présente les résultats des analyses. Une
corrélation de Pearson a pu étre faite entre les faux pas et les activités sociales et loisirs puisque
les deux catégories remplissent les conditions d’application du test paramétrique. Le rho de
Spearman a été utilisé pour le reste puisque la normalité n’est pas respectée. Encore une fois, les
résultats ne sont pas significatifs, il n’est donc pas possible de parler de I’existence de lien entre

I’adaptation et la CS. La derniere hypothese ne peut donc pas étre confirmée.

Tableau 13
Coefficients de corrélation entre la cognition sociale et I’adaptation sociale
d’adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

SAS-SR FAUX PAS- score global TOM-15- fausses croyances totales
Score global rs =0,04 rs =-0,15
p=0,79 p=0,33
n=42,00 n =47,00
Activités sociales et r=-0,02 rs =0,06
loisirs p=0,88 p=0,69
n= 43,00 n =48,00
Famille étendue rs =0,35 rs =-0,05
p=0,82 p=0,76
n= 43,00 n= 48,00

Note. rs:rho de Spearman. r : corrélation de Pearson.
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Chapitre 4 : Discussion

Ce chapitre sera composé de trois parties. D’abord, chacune des hypothéses sera discutée
en détail. Les apports et limites de I’étude seront ensuite décrits. Enfin, il sera question des
retombées et des recommandations. La présente étude visait a décrire un portrait cognitif (cognition
et CS) d’adultes atteints du phénotype infantile de la DM1.

1. Discussion des résultats
1.1 Capacités cognitives et intelligence.

Dans cette section, la premiére et la deuxieme hypothése seront abordées puisqu’elles

concernent toutes les deux les habiletés intellectuelles.

1.1.1 Capacités cognitives et estimation du QI d’adultes atteints du phénotype
infantile de la DM1. La premiére hypothése émettait 1’idée que les personnes atteintes du
phénotype infantile de la DM1 auraient, a I’age adulte, des habiletés intellectuelles inférieures a
celles de la population générale, telles que mesurées par des tests standardises. Cette hypothése
s’est avérée plausible. En effet, I’estimation du QI suggére que ces adultes auraient une intelligence
sous la moyenne, plus précisément une intelligence limite (QI de 70 a 79). L’idée d’une atteinte
cognitive marquée chez ces individus adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 sous-tend
qu’elles ont été présentes depuis ’enfance. En effet, des résultats semblables chez les enfants du
méme phénotype sont obtenus. Le QI serait également sous la moyenne de la population normale
(Angeard et al., 2007). Ceci laisse croire que les capacités intellectuelles des personnes atteintes
de DML1 infantile seraient stables dans le temps. Lindeblad et ses collaborateurs (2019) ont obtenu
des résultats similaires. Dans une étude longitudinale sur des enfants atteints de DM1 infantile,
aucun déclin significatif des capacités intellectuelles n’a été relevé. Cependant, des déficits
intellectuels sont mentionnés lors des deux temps de leur collecte de données. Il serait donc
question d’un niveau intellectuel stable. Pour confirmer ce point, une étude longitudinale serait

pertinente afin de voir I’évolution des symptdmes dés I’enfance.

A D’observation de tous les sous-tests de la WASI-II, il est possible de s’apercevoir
qu’autant le verbal que le raisonnement perceptuel sont touchés. Bien que les sous-tests liés au
score de raisonnement perceptuel et au score de QI verbal obtenu a WASI-II ont tous été échoués
par une grande partie de 1’échantillon, les tAches verbales semblent mieux comprises et réussies

que celles qui demandent un raisonnement perceptuel. Cette conclusion vient renforcer le fait que,
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chez les enfants DM1, le QI verbal serait mieux préservé que celui de performance, tel que

mentionné par Angeard et ses collaborateurs (2007).

Les résultats obtenus dans la présente étude, plus particulierement a la copie de la Figure
complexe de Rey et a I’estimation du QI, pourraient étre liés aux habiletés atteintes dés 1I’enfance.
D’aprées des études neuropsychologiques réalisées aupres d’enfants atteints de DM, la présence
de déficits au niveau des habiletés visuoconstructives, visuospatiales, de planification,
d’organisation existe réellement (Angeard et al., 2011). En prenant en compte leur présence a
I’enfance et a 1’4ge adulte, il est possible de croire que les fonctions exécutives ont une certaine
stabilité dans le temps, au sens qu’elles sont présente de I’enfance a 1’4ge adulte. Il est important
de mentionner qu’au regard du devis transversal, il n’est pas possible de quantifier I’évolution des
symptomes ou de parler d’un déclin temporel des capacités intellectuelles. Cependant, il serait
juste de parler d’une stabilité au sens qu’il n’y a pas eu de rattrapage des déficits. Certaines

compétences n’étant jamais acquises, il ne peut s’agir de retard intellectuel, mais plut6t de déficit.

1.1.2 Capacités cognitives et estimation du QI par rapport aux adultes atteints du
phénotype classique. La deuxiéme hypothése concernait les différences entre les phénotypes. Ici,
il était question de savoir si le niveau d’atteintes cognitives des adultes atteints du phénotype
infantile de la DML était bel et bien plus élevé que celui des adultes ayant le phénotype classique
de la DM1. Pour ce faire, I’échantillon de la présente étude a été comparé a celui de 1’étude de
Gallais et ses collaborateurs (2017) qui comportait un échantillon semblable, mais constitué
d’adultes ayant le phénotype adulte et qui ont été soumis a des tests similaires ou identiques. Cette
deuxiéme hypothese s’est aussi révélée vraie. En effet, en observant les différents résultats, il
semblait évident que les résultats obtenus par les DM1 infantiles montraient des atteintes plus

fortes que ceux des DM1 adultes.

En comparant les données obtenues a la copie de la Figure complexe de Rey, il est possible
de remarquer que les deux études semblent appuyer I’hypothése. Il en est de méme de la
comparaison entre les sous-tests de la WASI-II et I’estimation du Ql. D’autres auteurs ont estimé
un QI moyen de 95 (ce qui équivaut a une intelligence moyenne) chez une population DM1 adulte
(Cabada et al., 2020). Ceci vient soutenir I’idée que les habiletés intellectuelles des DM1 atteints
du phénotype infantile seraient inférieures a celles du phénotype adulte. 1l est important de noter
gue Cabana et ses collaborateurs (2020) ont eu recours a un échantillon aux caractéristiques
sociales semblables a la population DML infantile de la présente étude (40 participants espagnols

divisés a pres de 50 % d’hommes et de femmes, environ 40 ans de moyenne d’age, 9 années
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d’études en moyenne). Comme pour I’é¢tude de Gallais et ses collaborateurs (2017), les outils
d’estimations du QI ne sont toutefois pas les mémes que ceux utilisés dans I’étude de Cabana et
ses collaborateurs (2020). Malgré tout, il est possible de croire que les personnes atteintes du
phénotype infantile auraient un QI inférieur a celui de celles atteintes du phénotype adulte. Pour le
premier groupe, il serait question d’intelligence limite, alors que pour le deuxieme I’intelligence

serait dans la catégorie « moyenne ».

Il semblerait donc que les DM1 atteints du phénotype infantile ont des capacités cognitives
et intellectuelles sous la moyenne de la population normale, mais aussi plus basse que la
population DM1 atteint du phénotype adulte. Dans tous les cas, des déficits sont bel et bien
présents. Ces résultats confirment la notion de «continuumy d’atteintes de la DMI1, d’un
phénotype de la maladie a un autre ; comme pour les atteintes physiques, les atteintes intellectuelles

et cognitives sont plus marquées dans les phénotypes pédiatriques qu’adultes.
1.2 Cognition sociale chez les adultes atteints du phénotype infantile de la DM1

La troisieme hypothése stipulait que les habiletés de CS seraient plus basses chez les
adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 que celles de la population générale, ce qui a été
confirmé par les résultats. Pour commencer cette section, il serait pertinent de faire un retour sur

les tests utilisés.

En CS, la TOM-15 montre bien I’existence de certaines difficultés. Dés le premier ordre,
il est possible de constater des lacunes dans I’interprétation des pensées d’autrui. En effet, le groupe
se situe & -1,13 écart-type de la moyenne, ce qui est un signe de déficit. Evidemment, si le premier
ordre n’est pas acquis chez la plupart des participants, le deuxiéme ordre n’est pas censé 1’étre non
plus. Les résultats le démontrent. Enfin, les scores a la TOM-15 montrent que pres de 60 % des
gens sont sous -1 écart-type de la moyenne (alors que selon la courbe Gaussienne, pas plus que
16 % d’un effectif donné est attendu en dessous d’un écart-type sous la moyenne). Ceci signifie
que les adultes atteints de DM1 du phénotype infantile auraient des difficultés a attribuer des
croyances et des idées a autrui. Dans la vie quotidienne, les déficits en TdE pourraient se traduire
par des malentendus entre interlocuteurs étant donné que la personne DM1 peut avoir de la
difficulté a s’imaginer et comprendre ce que l'autre personne pense. Lors des évaluations,
beaucoup d’entre eux ont mentionné vivre des situations embarrassantes liées a leur

compréhension de 1’autre personne.
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Le test des faux pas fournit de I’information sur la compréhension des situations sociales.
Ici, prés de 80 % des participants ont eu de la difficulté a expliquer globalement les situations de
maladresse (les faux pas) lorsqu’ils reconnaissaient que la situation était maladroite. Les histoires
avec faux pas ont été reconnues dans 80 % des cas, ce qui est relativement bien. Ce pourcentage
élevé pourrait étre partiellement attribuable a une moins grande sensibilité a I’impact émotionnel
d’un faux pas qu’auraient les individus atteints de la DM1 (Kobayakawa, 2016; Kobayakawa et
al., 2012; Takeda et al., 2009; Winblad et al., 2006). En ne reconnaissant pas qu’une phrase peut
avoir eu un impact sur le ressenti de I’interlocuteur, il est évidemment plus difficile de reconnaitre
qu’il y a une maladresse. Néanmoins, les résultats obtenus dans 1’étude ne permettent pas de
généraliser ce propos & toute la population puisque seulement 20 % des situations n’ont pas été

reconnues en tant qu’histoire avec faux pas.

En se penchant de plus pres sur les différentes questions du test, il est possible de
s’apercevoir que, lorsqu’une personne comprend qu’une situation comporte une maladresse, elle
est généralement capable de bien identifier la personne qui a dit quelque chose qu’elle ne devrait
pas (96,26 %). L’intention du personnage semble elle bien détectée (85,13 %), ainsi que le
sentiment de la personne qui subit les paroles (bien trouvé dans 75,75 % des cas). Les études sur
la reconnaissance des expressions démontrent que certaines émotions sont plus difficiles a deviner
pour les individus atteints de DM1 (Kobayakawa et al., 2010). Il semblerait alors qu’il est plus
facile de déterminer une émotion par rapport a un contexte que lorsque la personne est confrontée
a une image montrant une expression faciale seule, puisque le pourcentage de « bon sentiment »
est assez élevé. Cette proportion pourrait également étre en lien avec le fait que les émotions
ressenties s’apparentent a la tristesse, qui est généralement bien reconnue en DM1 (Kobayakawa
et al., 2010). En effet, d’autres études ont montré que la peur, le dégodt et la colére seraient des
émotions plus difficiles a reconnaitre pour les personnes atteintes de DM1. La joie, la tristesse et
la surprise seraient, quant a elles, plus faciles a déterminer (Takeda et al., 2009). Une deuxieme
piste d’explication serait que, a la question des sentiments, la personne pouvait se référer a tous les
sentiments qu’elle connait, ce qui permet un nombre plus grand de choix que dans d’autres études
ou il faut choisir entre les six émotions de bases (Kobayakawa et al., 2010; Takeda et al., 2009).
La personne pouvait donc nommer des sentiments plus complexes comme étre vexé, étre géné,
étre contrarié, etc. Le pourcentage élevé de bonne réponse a la question du sentiment est
surprenant. En effet, lors de la passation du questionnaire, plusieurs participants faisaient référence
a un mal-étre, a se sentir mal. Cette réponse n’a pu étre acceptée puisqu’elle peut représenter

plusieurs émotions et n’est pas assez précise. Ceci suggére que certains adultes atteints de DM1
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infantile auraient des lacunes au niveau verbal (confirmé par la premiére hypothése) ce qui pourrait
avoir un impact sur la totalité des sentiments qu’une personne connait et qui aurait permis de penser
qu’il aurait été plus difficile pour les personnes atteintes de DM1 d’identifier correctement le

sentiment d’autrui.

La compréhension des maladresses semble également étre un théme problématique.
Lorsqu’il est temps de déterminer pourquoi les propos d’autrui ne sont pas adéquats, c’est un peu
plus difficile. En effet, lorsque I’évaluateur demande a la personne « pourquoi le personnage
n’aurait-il pas du dire ¢a ? », la bonne réponse est trouvée dans 68 % du temps. Ce pourcentage
n’est pas si faible, mais démontre que cette question est un peu plus difficile pour les personnes
atteintes de la maladie. Puis, lorsqu’il est demandé « pourquoi pensez-vous que le personnage a dit
ces propos », la question est réussie dans 45 % du temps. Ces résultats portent a croire que, lorsque
I’individu atteint de DM1 analyse une situation sociale, cette derniere peut lui paraitre étrange,
mais il ne sait pas nécessairement la provenance ni la raison de ce sentiment d’incompréhension

de la situation, ce qui met en évidence les déficits en TdE décrits plus tot.

En effet, a la premiere question, les participants avaient tendance a identifier le faux pas
plutdt que de mentionner que ¢a impliquait un autre personnage qui pouvait se sentir blessé. A la
deuxiéme question, la difficulté était de se mettre a la place de I’autre, de s’imaginer ce qu’il pense.
Une réponse fréquente était: « parce qu’il le pense». Cette réponse montre la difficulté de
s’imaginer la pensée de I’autre. Kobayakawa et ses collaborateurs (2012) ont d’ailleurs remarqué
une certaine difficulté lors de la détection du faux pas ainsi qu’au moment de 1’expliquer. Ces
résultats viennent appuyer ceux obtenus lors de la présente étude lorsqu’il est question de
comprendre le faux pas. En effet, les questions du test qui servent a expliquer le faux pas ont
obtenus des scores faibles, ce qui va dans le méme sens que les difficultés avancées par ces auteurs.
Cependant, les participants de la présente étude ne semblent pas avoir eu de difficultés marquées

a reconnaitre qu’une situation est un faux pas.

1.3 Capacités cognitives et cognition sociale des adultes atteints du phénotype infantile de la
DM1

La quatrieme hypothése proposait ’existence d’un lien positif entre les habiletés
intellectuelles et celles de CS. Une corrélation positive a en effet été notée. Plus spécifiqguement,
les coefficients de corrélations élevés entre les scores aux tests de CS et ceux de QI suggérent un

lien fort entre ces deux domaines. En fait, plus I’estimation du QI est faible, plus les déficits de CS
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seront marqués eux aussi. Ceci vient soutenir la théorie de Yu et ses collaborateurs (2012) selon
laquelle un individu ayant des déficits concernant la théorie de I’esprit en aurait aussi au niveau

exécutif.

Comme il a été vu dans une des sections précédentes, ’existence d’un lien entre la
cognition et la CS a été étudiée dans d’autres maladies, mais n’a pu étre confirmée. Les résultats
de la présente étude indiquent qu’il y a un lien significatif entre la CS et les habiletés cognitives
des personnes atteintes du phénotype infantile de DML1. Il serait aussi pertinent de croire que ce
lien existe dans ces autres maladies. Belfort et ses collaborateurs (2020) ajoutent que plus
I’exercice de CS demande un effort cognitif élevé, plus il sera facile de voir des difficultés en CS.
Cette idée montre qu’il pourrait exister un lien direct entre les deux domaines. En d’autres mots,

les capacités cognitives auraient une influence sur la CS.

1.4. Cognition sociale et adaptation sociale des adultes atteints du phénotype infantile de la
DM1

La CS a aussi été mise en relation avec ’adaptation sociale afin de répondre a la derniere
hypothese stipulant que plus la CS aurait été déficiente, plus I’individu aurait eu des difficultés a
s’adapter dans un contexte social. Les résultats n’ont pas permis de déterminer qu’il existe un lien
entre une faible CS et un bas niveau d’adaptation sociale. Il serait donc possible de croire que,
malgré les déficits en CS qui rendent la compréhension des situations sociales plus difficile, la
personne réussira tout de méme a bien s’y adapter. Une autre hypothese pourrait expliquer les
résultats obtenus. Cette derniere serait que 1’entourage compenserait pour les problémes sociaux
vécus par la personne atteinte. En d’autres mots, il se pourrait que 1’individu atteint de DM1 reste
toujours avec les personnes qu’il connait, avec qui il est a 1’aise et ne s’¢loigne pas de son cercle
primaire, ce qui faciliterait son adaptation sociale. D’ailleurs, il est connu qu’a 1’enfance, les
comportements sociaux des personnes atteintes de DM1 sont peu développés et que les interactions
sociales sont moindres (Ekstrom et al., 2008). Ceci laisse croire que, dés un jeune age, il est plus
difficile pour I’individu d’avoir des contacts sociaux avec des personnes qu’il connait moins. Ce
phénomeéne pourrait se poursuivre a I’age adulte. La diminution des interactions et de ’adaptation
sociale, a I’age adulte, pourrait aussi étre liée au faible niveau d’intérét et de motivation des DM1
(Gallais et al., 2015). En effet, beaucoup de DM1 adultes montrent des signes d’apathie, ce qui
diminuerait la motivation a faire les choses et activités du quotidien (Gallais et al., 2015).
Considérant le manque d’intérét a entrer en contact et a entretenir une relation avec autrui démontré

chez les DM1 (Ekstrom et al., 2008; Gagnon et al., 2017), la réduction du nombre d’activités
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sociales et de contacts sociaux pourrait également se produire chez les adultes du phénotype
infantile et, du méme coup, augmenter les risques de difficultés d’adaptation sociale. D’ailleurs,
lors des évaluations, plusieurs d’entre eux mentionnaient avoir peu d’amis et ne pas étre intéressés
a en avoir des nouveaux. Les personnes sur qui ils peuvent compter sont, dans la plupart des cas,
davantage des membres de la famille que des personnes extérieures. De plus, ces individus atteints
de DM1 mentionnaient ne pas aimer faire des sorties et des activités. En plus du désintérét a
participer a diverses occupations, les symptdmes physiques peuvent aussi étre la cause de la
réduction des activités puisque la personne ne se sent pas capable de faire tout ce qu’elle voudrait.
Ces éléments portent a croire que les difficultés d’adaptation sociale auraient pu étre encore plus
élevées que celles obtenues dans cette étude. Il est important de préciser que les résultats auraient
pu étre biaisés étant donné que toutes les sphéres de 1’échelle ne sont pas remplies. Bien que le
résultat global prenne cet aspect en considération, cela pourrait avoir une influence sur les résultats.
En effet, peu de participants pouvaient répondre aux domaines du travail/scolarité/taches
ménageéres, parentalité et relations primaires. L’absence de corrélation entre la CS et ’adaptation
sociale observée pourrait donc résulter de "utilisation du SAS-SR comme instrument d’évaluation
de I’adaptation sociale. De plus, de nombreux items évaluent plutét le niveau de satisfaction des
personnes, ce qui ne constitue pas une évaluation objective de ’adaptation sociale. Les réponses
données pourraient alors étre différentes de la réalité, en raison du manque de conscience des
difficultés observé dans la population DM1 (Baldanzi et al., 2016). Si le point de vue des individus
vivant avec la maladie est important a considérer, il est réputé en DM1 qu’il faut également
examiner un point de vue plus objectif lorsqu’une description scientifique des impacts potentiels

de la maladie est recherchée.
2. Apports et limites

Cette étude a permis de mieux comprendre la réalité des adultes atteints du phénotype
infantile de la DM1. Ce phénotype, qui est assez bien compris a 1’enfance, est moins bien connu
lorsque ces enfants deviennent adultes. L’étude a permis de dresser un premier portrait cognitif de
cette population, ce qui n’avait jamais été fait. Une des forces de 1’étude était la diversité culturelle
de I’échantillon. Au total, 50 personnes ont été évaluées (35 Québécois et 15 Frangais). Des
individus d’4ges et de sexe similaires, mais de pays différents ont été évalués. Cela crée un portrait
plus global de la maladie et qui se concentre principalement sur les forces et faiblesses
neuropsychologiques indépendamment du contexte environnemental et culturel. Evidemment, il
serait intéressant de faire une comparaison plus profonde des résultats des deux pays afin de voir

si des différences ressortent et s’il existe un biais a prendre en compte pour la compréhension de
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la maladie. Dans ce cas, la diversité culturelle de I’échantillon deviendrait un point faible de 1’étude
puisque le contexte exercerait une influence sur les données. Comme le but de la présente étude
n’était pas de faire ressortir les différences interculturelles, aucune analyse n’a été faite a ce sujet.
La taille de I’échantillon est aussi un point important puisque peu d’étude a évalué autant de
participants étant donné la rareté de la maladie. De plus, deux évaluateurs différents ont administré
les tests en France et au Québec, ce qui pourrait représenter une faiblesse de 1’étude, car il pourrait
y avoir de petites différences dans la maniére d’évaluer les participants. Cependant, ce choix a été
fait puisque la personne qui a fait 1’évaluation en France, qui avait une expertise sur
I’administration des tests, a formé celle qui a fait la collecte de données au Québec. La cotation et
la saisie des données ont été faites de maniére uniforme par une seule personne. Malgré un choix
des taches réalisé en prenant en compte les possibles retards ou déficits intellectuels, les tests
choisis peuvent eux aussi représenter une limite de 1’étude puisque certains avaient un niveau de
complexité trop élevé pour certains participants et donc impossible a réaliser. Certains participants
demandaient des explications supplémentaires afin d’étre en mesure d’exécuter la tache, ce qui
vient modifier I’uniformité des consignes. Enfin, lorsque les visites se faisaient a domicile, cela
pouvait aussi étre un enjeu. D’un cOté, certains patients étaient plus a I’aise dans leur
environnement habituel et les chances de participation au projet étaient augmentées puisqu’il y
avait moins d’enjeux de déplacement, de transport, d’horaire, etc. De 1’autre c6té, la performance
aux différents tests a pu étre altérée puisque I’environnement n’est pas autant contr61é que dans un
bureau d’évaluation. Certains entendent leurs voisins (lorsqu’ils vivent en appartement), des
membres de la famille de la personne peuvent étre présents, la radio et la télévision allumées, les
animaux de compagnie, etc. Bien qu’il leur était demandé d’étre dans un endroit calme, ce n’était

pas toujours possible.
3. Retombées et recommandations

Cette étude a permis de mieux comprendre les adultes atteints de DM1 infantile au regard
de la spheére cognitive. Dans un contexte clinique, elle pourrait permettre aux médecins et autres
intervenants d’adapter et de prioriser leurs interventions ainsi que de mieux outiller les individus
et les familles. L’individu atteint pourrait ainsi mieux comprendre et s’expliquer certaines
situations vécues ou qui seront vécues. Il pourrait également mieux anticiper ce qui 1’attend,
notamment en ce qui a trait aux problémes auxquels il pourrait avoir a faire face. En somme, le
patient et ses proches pourraient mieux se préparer aux divers obstacles favorisant donc une
meilleure qualité de vie et un plus grand bien-étre chez la personne atteinte de DM1. L’étude a

permis de démontrer la présence de déficits neuropsychologiques et la nécessité d’augmenter
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I’acces a des services de santé comme des rencontres en psychologie ou en neuropsychologie afin

d’offrir une aide adéquate et optimale a cette population.

Plusieurs études futures seraient intéressantes a réaliser avec ces données ou de nouvelles.
D’abord, il serait intéressant et pertinent d’aller plus loin et d’étudier cette population deés
I’enfance, et ce, dans le contexte d’un devis longitudinal. Cela permettrait de mieux comprendre
I’évolution des symptomes et de fournir des éléments de réponses pour déterminer s’il y a, dans le
phénotype infantile de la DM1, un retard développemental ou des déficits causés par la non-
acquisition de certaines capacités (I’individu atteindrait une sorte de plateau, il ne pourrait
améliorer ses capacités). Les résultats de la présente étude portent a croire qu’un déficit serait la
cause de ces problémes puisque plusieurs capacités peuvent étre qualifiées de faibles a 1’age adulte
et que d’autres ne semblent tout simplement pas acquises. D’ailleurs, une autre piste de recherche
intéressante serait une comparaison entre deux ou trois groupes d’adultes équivalents, mais un du
phénotype adulte, I’autre infantile et le dernier composé d’individus sains qui constituerait le
groupe contréle. Cela permettrait de pouvoir différencier, de maniére scientifique, les deux groupes
a I’age adulte et de mieux aider les personnes atteintes dans leur quotidien. Comme cette maladie
est génétique, il est fréquent que le parent soit du phénotype adulte alors que I’enfant est du
phénotype infantile. Les deux pourraient donc mieux comprendre leurs symptémes respectifs. |l
serait ¢galement plus facile de préparer I’enfant a ce qui ’attend plus tard, en soulignant que
I’évolution des symptomes des personnes atteintes du phénotype infantile n’est pas la méme que
celle des personnes atteintes du phénotype adulte. Finalement, il serait pertinent de comparer les
résultats du Québec et de la France pour vérifier I’effet des différences culturelles au niveau des

atteintes neuropsychologiques.
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Conclusion

Le phénotype infantile de la DM1 est encore trés peu connu lorsqu’il est question de
I’individu d’age adulte. La présente étude est donc pertinente afin d’enrichir les connaissances sur
cette population. L’objectif principal était de dresser un portrait représentatif du profil cognitif des
adultes atteints du phénotype infantile de la DM1. Pour ce faire, I’évaluation des habiletés
cognitives et intellectuelles ainsi que celle des habiletés de CS a été réalisée. Ces deux composantes
permettent d’avoir un portrait cognitif complet, mais aussi des liens entre ces deux dernieres qui

peuvent avoir un impact important dans la vie de I’individu.

Les différents outils utilisés ont permis de faire plusieurs constats. D’abord, il semble
évident que les personnes atteintes de DM1 du phénotype infantile se retrouvent dans la catégorie
de I’intelligence limite selon les standards établis par les tests. Ceci vient donc confirmer le fait
gue les habiletés intellectuelles de ces personnes sont inférieures a celle de la moyenne de la
population. Ensuite, en les comparant avec une population plus pres d’eux, c’est-a-dire les adultes
atteintes du phénotype classique de la DML, il est possible de constater que les déficits sont
effectivement plus marqués chez ceux du phénotype infantile que chez ceux du phénotype adulte.
Puis, les outils de CS ont permis de voir que les adultes atteints de DM1 infantile ont des habiletés
de CS plutét faibles. En effet, une grande proportion de I’échantillon présente un déficit. De plus,
il est possible de constater que certaines habiletés de CS, méme élémentaires, ne sont pas acquises
a I’age adulte, comme dans le cas des croyances de premier (fait référence aux pensées d’autrui)
et de deuxieme ordre (fait référence a la capacité de se représenter les pensées qu’autrui a des
pensées d’une autre personne). |l est donc possible d’affirmer que des déficits en CS sont présents.
Les comparaisons effectuées entre les normes des tests indiquent que les capacités de CS des
adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 sont inférieures a celles de la population générale,
ce qui peut avoir des conséquences négatives dans la vie quotidienne. Enfin, un lien peut étre fait
entre les habiletés intellectuelles et celles de CS. En effet, il existe une corrélation positive entre
ces deux domaines. Il est donc juste de croire que plus les habiletés intellectuelles sont faibles, plus
les habiletés de CS le seront elles aussi. Bien que plusieurs des hypothéses se sont avérées vraies,
I’'une d’entre elles n’a pu étre confirmée. Des liens statistiques entre la CS et ’adaptation sociale
n’ont pu étre démontrés. Cependant, il se pourrait que I’instrument de mesure utilisé pour évaluer
’adaptation sociale ne soit pas adapté a la population DM1. Il devient donc difficile de conclure

que de plus faibles capacités de CS, qui peuvent entrainer des situations sociales délicates, n’ont
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pas un réel impact sur la vie sociale des personnes atteintes de DM1 et de leur comportement en

Société.

Cette étude est innovante puisque c’est la premiére fois que la population atteinte du
phénotype infantile de la DM1 est évaluée en neuropsychologie a 1’dge adulte. Les résultats de
cette étude pourraient aider a justifier le besoin de services spécifiques et adaptés aux individus

atteints et leur entourage.
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Annexe A : Tableaux supplémentaires

Tableau 15

Pourcentage des participants atteints du phénotype infantile de la DM1

selon les catégories détaillées de la MIRS

Catégorie de sévérité Nombre de Pourcentage
participants (%)
Légeéres : Sans atteintes musculaires cliniques + 6 12,5
décharges myotoniques a I'EMG seulement
Modéré : Symptdmes minimes d'atteintes 9 18,8
musculaires
Modéré : Faiblesse distale 14 29,2
Séveére : Faiblesse proximale Iégére & modérée 16 33,3
Sévere : Faiblesse proximale sévere 3 6,3
Tableau 16
Niveau de sévérité de la MIRS selon les atteintes
Catégorie
_ de
Classe Description faiblesse
musculaire
Aucune atteinte musculaire clinique ou
1 ¢lectrophysiologique. Diagnostic fait par analyse de I’ADN
Aucune atteinte  musculaire  clinique.  Décharges Legere
2 myotoniques a I’EMG seulement.
Signes minimes d’atteintes musculaires
Myotonie, faiblesse faciale, atrophie temporale,
faiblesse des sterno-cléido-mastoidiens,  ptose
3 . X - X )
palpébrale, voix nasillarde, aucune faiblesse distale
exceptée la faiblesse isolée des fléchisseurs des doigts Modérée
Faiblesse distale
4 Aucune faiblesse proximale exceptée triceps brachial
5 Faiblesse proximale Iégére a modérée
. . - Sévére
6 Faiblesse proximale sévere

Fauteuil roulant pour courtes ou longues distances
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Tableau 17
Moyenne et écarts-types des scores obtenus
par des adultes atteints du phénotype infantile de la DM1 a tous les outils utilisés

N Moyenne Ecart type

Tom-15 : Score Z des fausses 48 -1,14 1,79
croyances de ler ordre
Tom15 : Score Z des fausses 47 -1,29 1,48
croyances de 2e ordre
Tom 15 : Score Z total des fausses 47 -1,56 1,73
croyances de premier et deuxiéme
ordre
Figure complexe de Rey : Z score 49 -1,86 0,76
Stroop color and word test - 45 -1,35 1,03
Mots- Score Z
Stroop color and word test - 45 -1,34 0,96
Couleurs- Score Z
Stroop color and word test - mots 45 -1,38 1,14
colorés- Score Z
Stroop color and word test - 45 -0,28 0,82
interférence- Score Z

Tableau 18

Pourcentage de I’échantillon de DM1 infantile selon I’écart-type
a la copie de la FCR et au SCWT

Tests < 2 écarts- 14 2 écarts- Total des

types (%) types (%) participants <1

écart-type (%)
FCR-Copie 73,50 16,30 89,80
SCWT : MOT 28,90 44,40 73,30
SCWT : COULEUR 31,10 37,80 68,90
SCWT : MOT-COLORES 33,33 33,33 66,66
SCWT : INTERFERENCE 2,20 15,60 17,80

Note : Abréviation : FCR-Copie : Figure complexe de Rey.
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