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RESUME

L’adaptation a la maladie chronique et évolutige n phénomene complexe mettant
en jeu des facteurs physiologiques, psychologigeessociaux. L'évaluation d'un tel
processus chez un sujet, ou au sein d'une populadimnnée, requiert une approche
intégrative.

Nous pensons que la dystrophie myotonique de $t€idM1) constitue un modele pertinent
pour aborder I'approche biopsychosociale de I'ajunsnt a I'adversité, car cette pathologie
neuromusculaire d’origine génétique a des consémgsesur ces trois dimensions.

Sur la base des données de la littérature, noussaposé I'hypothése que le trouble de
’humeur dépressive, dans la DM1, était un phénaméaactionnel a la maladie
progressivement invalidante, en raison de l'utiidade stratégies de « coping » inopérantes.
De plus, nous avons postulé que les sujets attdmt®M1 présenteraient une altération
significative, sur le plan intellectuel et au niuedes fonctions exécutives, que des sujets
atteints d’'une autre maladie neuromusculaire stamge connue du systeme nerveux central
(la myopathie facio-scapulo-humérale, FSH), etdpesujets contrbles issus de la population
générale. Enfin, considérant I'impact des troulblggniques et des altérations cognitives sur
les capacités d’adaptation des sujets DM1, noussatait 'hypothese que les sujets DM1
estimeraient que leur qualité de vie est diminaégant sur la sphére physique que la sphere
psychologique.

Nous avons donc analysé le role des facteurs ggmesti cliniques, cognitifs, émotionnels,
affectifs et sociaux, et leur influence sur la dgéatle vie, aupres de 41 sujets atteints de
dystrophie myotonique de Steinert, et de 19 sugtsints de myopathie facio-scapulo-
humeérale. Nous avons comparé ces évaluations agecékultats d’'un groupe controle,
constitué de 20 sujets sans maladie chroniquedisda population générale.

Nos résultats mettent en avant, d’'une part, queugsts DM1 ont, en moyenne, un
niveau intellectuel global qui se situe dans lamiinférieure, et qui est significativement
inférieur a celui de la population générale et cage témoin FSH ; ainsi que des altérations
spécifigues des capacités d’attention/concentratibe plus, les sujets DM1 adultes
présentent une apathie plus fréquente et plus seteue les deux autres groupes. Nos
résultats permettent de faire I'nypothése que tlpa caractéristique spécifique des sujets
DM1, serait d’origine organique dans cette pathieloj s’agit d’'une piste de réflexion qui
mérite d’étre approfondie dans de prochains trayaatamment en y associant I'utilisation de
techniques modernes d’'imagerie.

D’autre part, nous observons, dans la DM1, que épreksion est un symptéme
frequent. Prés de 22% des sujets DM1 de notre érmiplissent les critéres d’'un épisode
dépressif majeur actuel. L’humeur y est le plusveatimodifiée, et certains sujets présentent
méme des idées suicidaires. Néanmoins, l'intertitécette symptomatologie est, si nous
considérons I'ensemble du groupe DM1, |égére a néedéOn retrouve des modifications
emotionnelles de type « émoussement affectif » @yseontréle et hyper-émotionnalité ».
L'intensité dépressive est corrélée a l'augmentatdu handicap fonctionnel. Elle est
indépendante, statistiquement, des facteurs gémstigt neuropsychologiques. Enfin, elle est
associée a l'utilisation de stratégies de copimgntrées sur 'émotion ». Ce type de coping
est connu, par ailleurs, pour étre peu opérant dladaptation aux maladies chroniques.
Inversement, le coping « centré sur le problemstc@rélé a une meilleure estime de soi et &
des degrés moindres de dépression. Ces résultatsesofaveur de I'hypothese que les
troubles thymiques sont, dans la DM1, la conséqueecondaire d’'une affection chronique
incurable et évolutive, en raison de I'utilisatide stratégies d’adaptation non opérantes.
Dans la DM1, les troubles anxieux et dépressifsdilminution de l'estime de soi et
'augmentation de la fatigue subjective sont desefars inter-corrélés et associés a une moins



bonne adaptation sociale et une moins bonne qudgitéie dans les domaines physique et
psychologique.

Enfin, au-dela de I'opposition classique entretdacs primaires et secondaires, ou
celle d'une origine neurologique versus origine ghéyue, nous observons, a travers nos
résultats, les interactions entre émotions, cagmigét adaptation au stress causé par une
maladie évolutive. En effet, alors que les sujétisirds de FSH modifient leur utilisation du
coping, au fur et a mesure que la maladie évoagesiijets DM1, eux, utilisent toujours les
mémes types de stratégies, quelle que soit I'éd@pkeur maladie. Au sein de ce groupe de
sujets atteints de DM1, ce sont les personnes géseptent une altération cognitive
significative (intellectuelle et exécutive) qui ligent préférentiellement un coping de type
emotionnel, associé a des perturbations thymiques.

Ainsi, nous pensons que lorsque les substrats ti@gniui sous-tendent les capacités
d’appréciation et de flexibilité des ressourceses8aires a un ajustement opérant sont altéres,
les sujets présentent une plus grande vulnérahilitééveloppement de troubles affectifs.

Les résultats de notre étude soulignent I'impartaaiun travail de remédiation sur les
stratégies de coping et les modes de réactivitétiass, selon les déterminants propres au
sujet (comme par exemple I'anxiété-trait).
lls tétmoignent aussi de la nécessité d’étre affedns la prise en charge des patients DM1,
aux périodes critiques d’évolution de la maladiest important, aussi bien pour les aidants et
les familles, que pour les cliniciens, d’apportians ces périodes, d’autant plus de présence,
d’écoute et d’attention.

Mots-clefs: adaptation, dépression, apathie, cognition, rappi anxiété, dystrophie

myotonique de steinert, maladie neuromusculaire.

These réalisée dans le Laboratoire de « Psychopatbgie et Neuropsychologie »
(Université Paris 8, EA 2027).



Impact of clinical, functional, psychopathologicaland neuropsychological factors on the
adaptation to the Steinert myotonic dystrophy

Background adaptation to a chronically and progressive diseés such a complex
phenomena, which require a multidimensional apgrosi¢e believe that Steinert myotonic
dystrophy (DM1), as a pathology involving physiat®l and neurological modifications as
well as social deprivation, represents a suitabbelehfor testing an integrative approach of
disease adjustment.

Method we have assessed the role and the impact ofigenkical, cognitive, emotional,
affective and social factors on quality of life,patients with MD1 (41), facioscapulo-humeral
dystrophy (FSHD: 19) and 20 population controls.

Results DM1 patients had more frequent and more inteqpsghy than FSHD patients and
controls. About 22% of DM1 patients met current onajepressive disorder criteria. As a
group, DM1 patients had a mild to moderate depoessihe depression severity was
significantly correlated to functional impairmeeinotion-focused coping strategies, but was
independent from CTG repeats and neuropsychologisaessment. Thus, depression, in
DM1, seems to be a “reactional” process. Within@i&1 group, patients with, or intellectual
or executive functions pathological scores, usegditantly more emotion-focused coping
strategies. These results emphasize the link betwe®tion and cognition into the adaptive
process.

Conclusion our results highlight the importance of working ooping strategies, among
stress management, in neuromuscular disease. Bedide relevant that family helpers and
professionals must take a special care on diseadgtien critical periods.

Keywords: adaptation, depression, apathy, cognition, cqpamxiety, myotonic dystrophy

type 1, neuromuscular disease.
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La santé
c'est la capacité que possede tout homme
de s'affirmer face au milieu
ou de prendre la responsabilité de sa transforomati
(INlich, 1975)

INTRODUCTION

Ce travail s'inscrit dans une approche intégratie plusieurs champs de la
psychologie clinique : la psychologie de la salagsychopathologie et la neuropsychologie.
Les réactions des individus face a des situatitnessantes ne peuvent étre comprises qu’'a
travers un modéle pluridisciplinaire « réalisanintBgration des acquis tant au niveau
physiologique(identification des structures et voies nerveusagliquées),psychologique
(description cognitive et affective de la réactairidentification des variables de personnalité
influentes), quesocial (identification autant des éléments potentiellemstiessants de
'environnement que du rble protecteur des contatsiaux et de l'entourage intime)
[Paulhan et Bourgeois, 1995

La dystrophie myotonique de Steinert (DM1) semhestituer un modele pertinent pour
effectuer ce type de lecture psychologique plweidln effet, si la DM1 a des conséquences
physiologiques particulieres, et met le sujet etwasion de handicap fonctionnel, elle
implique également des dysfonctionnements psyckiqtieu cognitifs.

L’expérience de la maladie bouleverse et intermoges les domaines de I'existence : quelle
sera I'évolution de mes capacités physiques ? Corhatorder la parentalité lorsque I'on est

porteur d'une maladie potentiellement transmissthl@uelles sont les enjeux particuliers

! Paulhan et Bourgeois. (1995). Stress et copiag stratégies d’ajustement a I'adversité, p.86.
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dans I'abord de la sexualité, lorsque I'on estimttté’'une maladie neuromusculaire ? Toutes
ces questions sont rendues particulieres par lsmtgih de handicap. L'enjeu, pour le
psychologue qui accompagne une personne en siudgidvandicap, réside dans le fait qu'il
doit a la fois lui « reconnaitre » ces spécificikéda « penser » dans sa singularité. Derriere
tout ce que les personnes en situation de hangiagpgent et ont en commun, il y a des
sujets, qui vivent la maladie de fagon unique, rsédir histoire et leur trajectoire de vie. Ce
processus complexe nécessite a la fois une gésadrali et une subjectivation des problemes

rencontrés par le sujet.

Devant la complexité d’une pathologie telle qu®M1, nous formulons deux interrogations.
Les symptdémes psycho-comportementaux peuventyiés iBterprétés comme des éléments
intrinseques de la maladie, et donc comme [I'exprassclinigue du processus
neuropathologique de celle-ci? Ou bien, les symp& psychologiques sont-ils la
conséquence d’'une tentative, de la part du sugets’adapter aux événements douloureux
provoqués par la maladie ? Il s’agirait alors dwacessus subjectif.

Concernant la premiere interrogation, si le nomibeerépétitions de triplets CTG (défaut
génetique a l'origine des manifestations pathologsgde la maladie) est statistiquement
corrélé a la gravité du handicap musculaire (Nowetlal, 1993), il pourrait également
expliquer les troubles émotionnels et affectifsisaique les altérations cognitives. Or, ces
liens entre nombre de répétitions de CTE&TG) et gravité de la maladie n’ont pas une
valeur prédictive individuellement (Marchiet al, 2000). De plus, en ce qui concerne les
liens avec le degré des altérations cognitives rdéssiltats des études expérimentales sont
contradictoires (D’Angelo & Bresolin, 2006 ; Meok Sansone, 2007). Enfin, a I'heure
actuelle, encore tres peu d’études ont évaluéedidas entre |enCTG et les troubles
emotionnels et affectifs.

Sur la seconde interrogation, nous supposons cuame pour toute maladie chronique
invalidante, les patients atteints de la DM1 ontvéou émaillé de nombreuses situations de
stress, sources de souffrance psychique potentialle choc traumatique de I'annonce du
diagnostic a la perte de la marche, en passata pavélation de la dimension génétique de la
maladie, donc potentiellement transmissible a &reledance, et par la diminution progressive
de la force musculaire. Face a la situation pdréica de la maladie, le patient réagit de
maniére singuliere, selon ses traits de perso@nalfiré-morbide », selon la qualité de son
environnement socio-familial. La maladie impose wéerganisation pratique du quotidien

(prise en charge meédicale, aménagements du domaih&nagements professionnels...),
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mais aussi un remaniement psychique profond. tl faconsidérer ses espoirs, ses réves. La
transmission de la maladie réveille parfois dedalos passées, et peut susciter des angoisses
pour les enfants déja nés ou a venir. Le sujeeyalus souvent ressentir des sentiments tels
gue révolte, injustice, honte ou culpabilité. Ceitéensité des émotions peut diminuer
progressivement pour laisser la place a une certaimdaptation a la maladie ». Celle-ci est
également singuliére, selon un nombre importarfadeeurs, comme ['histoire de chacun, le
moment ou se présente la maladie, les modalitéshjupyes dont dispose l'individu, la
flexibilité de ses croyances et de ses comportesnentais aussi selon la qualité de ses
relations familiales et sociales, c’est-a-dire lwutgen qu’il peut recevoir et percevoir.
Certaines personnes auront tendance a réagir earréu recul par rapport aux événements,
et a observer leurs émotions. A I'extréme, certalientre eux seront incapables d’agir ni
méme de réagir, prisonniers de pensées figées widabtes. D’autres, au contraire, se
précipiteront dans I'action : ils rechercheront d&@srmations sur la maladie, multiplieront
des demandes de soin, de conseils pratiques. @eid&ntre eux se focaliseront tant sur
I'action gu'’ils n’écouteront pas ce qu’ils ressertitémotionnellement. Toute forme d’émotion
(surtout négative) sera exclue du champ de la tamse. Une bonne adaptation ne se mesure
pas, si ce n'est par I'intégrité du bien-étre satijeSi I'on considere I'angle proposé dans
cette deuxieme interrogation, les symptébmes psygiqlies observés — tels que troubles de
’humeur et troubles anxieux - seraient alors ptéés comme des symptébmes de nature

réactionnelle.

Quelle que soit la nature de ces symptbmes, leorsséguences sur la vie sociale,
professionnelle et la qualité de vie semblent ntajeuLes études sur la qualité de vie (QDV)
chez des patients atteints de dystrophies museslant effectivement montré que ces
patients percevaient des niveaux faibles de QD¥sidnien sur la sphére physique que sur la
sphére psychologique (Ahlstrom et Gunnarsson, 1Béstrom et Ahlstrom, 2005). Les
études sur la DM1 spécifiqguement montrent quedpstitions de CTG ne semblent pas étre
associées a une moins bonne perception de la QBNai@es pistes impliquent a la fois des
troubles cognitifs, de la fatigue et des troubléprdssifs et anxieux (Antoniet al, 2006).
Mais trop peu d'études ont cherché a explorer €emtde de ces dimensions sur la perception
de la qualité de vie. L'importance de la mise eacel d'une étude multifactorielle est

démontrée par ce constat.
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Nous pensons qu’il est nécessaire de deépasserchotdmie : tout biologique — tout
psychologique. Les symptomes psychologiques deMd Bont de nature multifactorielle ;
ainsi, leur approche étiologique et thérapeuticpietdnir compte de ces facteurs biologiques,
psychologiques, neuropsychologiques et environn&amgn

A la lumiere des progres récents en neurologierapsychologie et en neuropsychiatrie, il
nous semble intéressant d’étudier les manifestwtimychoaffectives des patients atteints de
DM1, en rapport avec leurs atteintes génétiqueaeeropsychologiques. Les traitements
médicamenteux et les prises en charge ciblées aurégulation des perturbations
emotionnelles sont des outils thérapeutiques ekisadans la prise en charge de patients
atteints de maladies neurologiques, comme il adétéontré dans la maladie d’Alzheimer
(Arbus, 2008). Mais pour les utiliser efficacemeihtfaut une meilleure connaissance de
I'évolution des symptémes dans le temps, de lezlegions avec les lésions cérébrales et les
anomalies fonctionnelles.

Parallelement, I'évolution des modeles et conceptgpsychologie de la santé permettent
actuellement d'appréhender les issues émotionnatepsychologiques d’une situation
stressante, comme le handicap. Et ce, de facogratiée, en prenant en compte a la fois les
facteurs environnementaux, psycho-sociaux passasteels, biologiques et individuels. La
aussi, les implications thérapeutiques sont tejlesne modification de la perception de la
réalité (la maladie) et des stratégies d’ajusteraardtte réalité sont susceptibles de permettre
une améelioration du bien-étre et de la qualitéide v

Enfin, ces deux approches se rejoignent, mémeles ¢bndent parfois a s’ignorer. Les
facteurs individuels d'ajustement a la maladie glapnt sur des « efforts cognitifs,
émotionnels et comportementaux » de la part ddiVidu. Qu’en est-il quand ces processus
cognitifs ou quand les processus neurologiques-®maant les émotions sont altérés ?
Inversement, les altérations neurologiques obserchez des personnes malades depuis un
certain nombre d'années peuvent étre la résultalideitant d’'années de difficultés
émotionnelles a vivre avec cette maladie I plasticité neuronale).

Nous nous inscrivons dans une perspective intégraturobiopsychosociale, tant d’un point

de vue théorique qu’empirique.

Nous n’avons pas la prétention d’évaluer tous &pecs a la fois dans ce présent travail.
Mais, nous souhaitons au moins poser ce regarédliateur" de la fagon la plus appropriée
possible aux réactions psychologiques habituellérobservées chez les patients atteints de
DML1.
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Nous nous sommes baseés a la fois sur une revutédatlire la plus aboutie possible, et sur
notre expérience de psychologue clinicien au seinedunité de pathologie neuromusculaire.
Ceci nous a permis de souligner les différents dioesaa évaluer ; puis d’inférer un certain

nombre d’hypothéses quant a leur nature, leuragfielet leur intensité.

Ainsi, nous pouvons élaborer un objectif principdéclinable en cing objectifs différents :
Notre objectif principal est d’éprouver le modélatégratif d’adaptation a la maladie a
travers le « paradigme » de la dystrophie myotor@qude Steinert. Pour cela, nous
souhaitons analyser le role des facteurs géenétigieique, cognitif, émotionnel, affectif et
social, et leur influence sur I'adaptation des stgeet sur leur qualité de vie.

Une telle compréhension des manifestations psygitples de la DM1 pourrait constituer un

apport conséquent dans la prise en charge de tiestpa

La premiére partie constitue I'élaboration théoeigilous y exposons les différents

modéles psychologiques a partir desquels nous as@mstruit notre recherche : I'étude du
stress et de la maladie dans le champ de la pogkadle la santé ; I'étude des conséquences
psycho-comportementales dans le champ des maladigslogiques, selon le modele bio-
neuro-psycho-social ; les troubles émotionnels é&ectfs dans le champ de la
psychopathologie.
De plus, nous y décrivons la dystrophie myotoniqiee Steinert et ses principales
manifestations neuropsychologiques et psychologiqai@si que la myopathie facio-scapulo-
humérale. Il s’agit de deux maladies neuromusacesadf' origines génétiques qui constituent,
pour la premiéere, notre groupe expérimental, air fipseconde, notre groupe témoin.

La seconde partie est consacrée a la présentaitinbjectif principal de cette recherche et
de ses objectifs spécifiques. Nous y déclinons efgaht les hypothéses générales et
spécifiques de I'étude.

Dans la troisieme partie, nous présentons notrehadétogie de recherche. Ainsi, nous
décrivons le lieu ou s’est effectuée I'étude, amqme les groupes qui la composent. Puis, nous
présentons les différents outils d’évaluation qoasnavons utilisés. Enfin, nous présentons

'analyse statistique que nous avons effectuée aiter nos données.
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La quatrieme partie est consacrée a la présentdisnrésultats. Apres une analyse des
principales plaintes des patients, nous y présengmliens entre la maladie et la dépression
et 'anxiété, les résultats aux évaluations newrcpslogiques, les relations entre les troubles
affectifs et les altérations neuropsychologiques résultats concernant I'apathie, I'impact des
diverses évaluations sur I'adaptation sociale etasgualité de vie. Enfin, nous présentons les
résultats relatifs aux symptébmes de fatigue et atenslence, et leurs relations, dans une

perspective intégrative, avec les autres varigtdgshologiques.

Dans la cinquieme partie, nous discutons les r#suftrécédemment décrits. Nous critiquons
et comparons ces résultats par rapport aux doriegéess de la littérature. Nous essayons
également de déterminer I'apport de ces résulthis, point de vue théorique, mais aussi

clinique, dans la prise en charge des patientsttée maladie neuromusculaire.

La sixieme partie fait état des limites méthodadogis que nous observons dans notre étude.
Celle-ci est utile, dans le sens ou nous propoégatkement quelques pistes de réflexions qui
permettraient de I'améliorer.

Dans cette partie, nous présentons aussi quelquastsp de recherche, qui viendront

compléter ou poursuivre notre présent travail.
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I. ELABORATION THEORIQUE

I.1. De la psychologie de la santé au modele bioneuropsychosocial

[.1.1. La psychologie de la santé

Dans le domaine de la santé, la psychologie darge tient une place privilégiée. Elle
s’oppose au dualisme corps-esprit de la conceptiédicale traditionnelle, ou bien proposé
par le modéle biomédical classique. « En psycheldgila santé I'étre humain est vu comme
un systeme complexe et la maladie comme le fruibh@’'multitude de déterminants et non par
la conséquence d’'un facteur unique » (Ogden, 20D&3. facteurs sont d’ordres biologiques
(par exemple, une lésion ou la génétique), psydigles (des comportements, des
croyances, etc.) et sociaux (par exemple la classi&le, ou I'ethnie). Il s’agit du modele
biopsychosocial de la santé et de la maladie (EA®80). Ce modeéle place I'individu dans
une position active vis-a-vis de sa santé ou dersdadies. Ses comportements, notamment,
peuvent étre impliqués dans I'apparition, le maimtou I'aggravation d’'une maladie. De
méme, le sujet, en cas de maladie, doit étre prisharge dans sa globalité ; on ne modifie
pas uniquement les changements qui sont appargssdarorganisme.

En psychologie de la santé, les facteurs psychmlegi sont considérés comme « des
conséquences possibles de la maladie, mais aussne&ocontribuant a son étiologie »
(Ogden, 2008). Elle étudie notamment les assoastitirectes et indirectes entre psychologie
et santé (par exemple a travers I'étude du stetsspn impact direct sur I'organisme, ou,
indirectement, I'impact du stress sur les compoeteis) qui impactent a leur tour la santé). Il
s’agit du champ principal de la psychologie de Ent&: I'évaluation du rdle des
comportements dans I'étiologie de la maladie ; rddjtion des comportements nocifs ou
bénéfiques pour la santé.

Mais la psychologie de la santé évalue aussi lasémuences psychologiques de la maladie,
comme la subjectivité dans la douleur, ou encaetmséquences de la maladie sur I'anxiété
et la dépression. Plus important encore, elleé&’'@gse aux interactions entre la maladie et les

facteurs psychologiques.

19



Stress et coping dans la maladie

De la résilience aux stratégies de coping, de neudas théories ont été développées dans
le but de comprendre les capacités de « fairesfades sujets ayant souffert d’événements
douloureux. Nous avons opté, dans cette préseatenehe, pour I'évaluation des stratégies
de coping, qui nous semblent plus appropriéesvalli@tion du stress induit par une maladie
chronique. En effet, cette théorie est richemegtudtentée en psychologie de la santé.

Le coping se définit comme I'ensemble des « effartgynitifs et comportementaux,
constamment changeants, destinés a gérer les eggy@mernes et/ou externes spécifiques
qui sont percues comme menacgant ou débordantdssurees d’'une personne » (Lazarus &
Launier, 1978). Cette définition s’inscrit dans wwaception transactionnelle du stress et du
coping. En effet, le stress est généré par unatitu interactionnelle entre l'individu et
I'environnement, situation dans laquelle le sugsent débordé ou en danger (physique et/ou
mental). Lazarus et Folkman (1984) insistent sordbrtance de chaque « composant » de ce
processus : sujet et environnement. L’évaluasiginjectiveque se fait le sujet de la situation a
au moins autant d'importance et d'impact sur leetge coping utilisé que la réalité objective
de la situation. C’est ce qui permet, entre audeecomprendre pourquoi, dans une méme
situation, des individus réagiront differemments’tgit de ce que les auteurs Cotetral
(1983) ont nommeé lestress percu Selon Folkman et Lazarus, ce processus cognitif

d’évaluation de la situation est appelé évaluapoimaire Si la perte d’'un étre cher est

rarement vécue comme un événement positif, de reuabs situations de la vie - comme la
perte de son emploi par exemple - vont étre inééges par certains individus comme une
menace, une perte, mais pour d’autres, comme uradaéfever, ou un bénéfice (un moment
de répit, une occasion pour faire le point sur isaet réévaluer ses priorités, ses objectifs).
Une fois que le stresseur a été évalué, I'indigdiquestionne sur ses capacités personnelles

et sociales de maitrise du stresseur. Il s’agil’@ealuation secondaire« Les processus

transactionnels les plus étudiés au cours de pb#se sont [...] le contréle percu et le soutien
social pergu, mais il en existe beaucoup d’autreshérche de sens, attribution causale,
référence a des croyances et a des normes subgctauto-efficacité percue, etc.) »
(Bruchon-Schweitzer, 2002). Pour ce méme auteurcoletrle percu est un processus

spécifique (situation-dépendant) et transitoiregge«qui le distingue du lieu de contrble
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(croyance durable et généralisée en notre mattesetvenements [...], considérée comme un
antécédent dispositionnel plutét que comme un ggaetransactionnel) ». D’autres auteurs
(Paulhan et Bourgeois, 1995), décrivent le « liewantrdle »lpcus of contral LOC) comme
'élément central du contrble percu, sans nier aaure générale et stable. Cette théorie
(Rotter, 1966) du lieu de contréle définit :

- un lieu de contréle interne : croyance généralisglon laguelle les évenements ultérieurs
(ou renforcements) dépendent du sujet : actiofisitef capacités personnelles.

- un lieu de controle externe : croyance génémlsadon laquelle les événements ultérieurs
sont attribués a des facteurs externes : chansatthalestin, autrui.

De nombreuses études ont montré l'effet positif’iéernalité sur le bien-étre émotionnel
(par évaluations de la dépression, I'anxiété, lalitude vie ou I'estime de soi) et 'effet
delétére de I'externalité (associée a des troudneg-dépressifs, une faible estime de soi, une
détresse émotionnelfe)Pourtant, comme nous le verrons ultérieurement [gs stratégies de
coping elles-mémes, les choses peuvent étre ditEsedans le contexte de la maladie
chronique. Lorsque la maladie évolue irrémédiablgme&ans que le sujet ne puisse agir sur
celle-ci, les sujets «internes » peuvent dévelogges de troubles émotionnels que les
« externes », car ce mode d’évaluation cognitistlesseur pourrait ne plus étre adapte.

Ces évaluations influencent certes les stratégiesoding utilisées par un individu, mais sont
elles-mémes influencées par de nombreux facteuissant les déterminants individuels et
situationnels du coping.

- Les déterminants individuelsont desdéterminants cognitifs les croyances (sur soi, le

monde), les motivations générales (valeurs, bits), ée lieu de contrdle (interne/externe) ; et
desdéterminants conatifsles traits de personnalité (anxiété-trait, néimme, dépression,
hostilité, détermineraient des évaluations pargécat négatives, telles que stress percu éleve,
faible auto-efficacité percue et des stratégiesamng centrées sur 'émotion ; a l'inverse,
l'optimisme, le contr6le interne, le fait d’étre ragble, I'endurance sont associés a des
évaluations plus positives et a des stratégiesogng centrées sur le probleme. D’apres
I'étude de validité de la WCC-R version francaiBeuchon-Schweitzeet al, 1996), sur 468
adultes, ce sont les sujets anxieux qui ont le fadance a utiliser un coping émotionnel.
Les personnes ayant une anxiété-trait élevée atireeadance a percevoir les évenements
stressants comme plus menagants et auraient urmes rgrande prévision de contrle que

celles qui ont une anxiété-trait moins élevée (Raukt Bourgeois, 1995, p. 49).

2 Pour les auteurs, se référer a I'ouvrage de BmuSuhweitzer (2002), pp 235-6.
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- Coping centré sur la recherche de soutien saocibfaut souligner la différence entre réseau
social (déterminant environnemental stable et dtifjecsoutien social percu (évaluation

secondaire : subjective et « non-comportementalet»yecherche de soutien social, qui
implique, de la part du sujet, un effort pour suiéir et obtenir I'aide d’autrui. Ici, nous

retrouvons la demande de conseils, le fait de reegiaoler, d’accepter la sympathie, le
soutien émotionnel.

- Les déterminants situationnel$es caractéristiques concrétes de la situateuvent aussi

influencer, en partie, la nature des stratégiesogéng (par exemple la nature de la menace, la
durée, I'ambigiité ou la controlabilité du stres$euci encore, on comprend aisément
comment la nature et la durée du stresseur vohteimder I'évaluation et les stratégies de
coping : une maladie chronique est bien différemte gérer » qu’'une douleur aigue, par
exemple.

Ainsi, les déterminants influencent les évaluatiates évenements, qui influencent les
stratégies de coping, qui, elles, influencent nostéons et nos comportements-réponsés (
schéma I.1.).
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Schéma 1L.1. Les stratégies de coping, aspects processuels et déterminants (Bruchon-
Schweitzer, 2002)

ANTECEDENTS TRANSACTIONS CRITERES

Déterminants
cognitifs et conatifs
(croyances, motivations,
traits de personnalité, etc.)

a

‘ Evaluations
(interactions) *i Primaire Second;aire %
| e Stress pergu ¢ Controle percu ;

- perte * Soutien social pergu |

—menace —disponibilité — )

~ déf - satisfaction Stratégies de coping

~ adéquation - centrée sur le probleme _p ISSUES
- centrée sur I'émation
“g - recherche de soutien social |
Déterminants environnementaux et situationnels

o Caractéristiques s Caractéristiques Réévaluations
de la situation stressante  du réseau social (nombre
(controlabilité, gravité, de liens, stabilité, récipro-
ambiguité, durée, cité, type de liens, type de
type, etc.) soutien émis, etc.)

Certains auteurs (Moos et Schaefer, 198Mt essayé d’appliquer la théorie de
I'ajustement a la situation de la maladie physidRlatdt que de parler de la maladie en termes
de stress, ils la considerent comme une crisegpigile représente un point de rupture dans
la vie d’un individu. Cette crise suscite un certaombre de changements pour le sujet : au
niveau de lidentité, au niveau géographiqgue (déagéments ou hospitalisations
nécessaires), un changement de role (comme I@pfaiexemple, de passer du role de I'adulte
autonome a celui de personne dépendante, au nideasoutien social (isolement par
exemple), et enfin des changements pour I'averrtgas projets comme la construction
d’'une famille, une carriere professionnelle, peuére remis en question par la maladie). De

plus, cette crise peut étre exacerbée par un gertanbre de facteurs, inhérents a la fois a la

% Moos, R.H. and Schaefer, J.A. (1984). The crisigshysical illness: An overview and conceptual agmh. In
R.H. Moos (Ed.), Coping with Physical lliness: Neerspectives, Vol. ", p. 3- 25. New York: Plenune$.
Cité dans Ogden (2008), p.65.
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nature de la crise, et au sujet lui-méme : la melasbt-elle imprévue ou prévisible ;
linformation concernant la maladie est-elle précisu imprécise ; la signification de la
maladie est-elle claire ou ambigle (les incertisudencernant les causes et les conséquences
rendent plus difficiles sa mise en sens pour letsyje sujet a-t'il plus ou moins d’expérience
avec la maladie en générale ?
Suite a cette crise que représente I'apparitionladenaladie, Moos et Schaefer (1984)
décrivent trois processus qui constituent le prawgsl’'ajustement :
1- L’évaluation cognitive : le sujet évalue initialemda gravité et la signification de la
maladie (« Cette maladie est-elle grave ? », «|€sieh seront les conséquences pour
ma vie future ? »).
2- Les problemes d’adaptation : Moos et Schaefer déatisept problémes d’adaptation
auxquels les patients doivent faire face au cowrsptbcessus d’ajustement: 3
problemes spécifiques a la maladie, et 4 probléggasraux.
Les problémes spécifiques sont :
- La gestion de la douleur, de I'incapacité etemigymptomes ;
- 'adaptation a I'environnement hospitalier et jgscédures de traitement particulieres ;
-développer et entretenir de bonnes relations Bé&gaipe de soins.
Les problémes généraux sont les suivants :
- la préservation d’'un équilibre émotionnel raisaile ;
- La préservation d’'une image de soi satisfaisagitele maintien d’'un sentiment de
compétence et de maitrise
- La préparation a un avenir incertain.

3- Les capacités de coping
Nous n’aborderons ici que les stratégies de copppeléegénéralespar souci de clarté, car
notre recherche est centrée sur ces stratégiespaies.
La notion de coping est issue de I'anglicisme pnawe de 4o cope with» qui signifie « faire
face », « S’adapter », « s’ajuster ». Les défingidu coping varient énormément d’'un auteur
a lautre. Ceci a deux conséquences directesun@) prolifération de stratégies de coping
différentes (parfois jusqu’a 28 stratégies difféesndans une méme échelle) ; (ii) un certain
nombre de stratégies identiques sur le fond, m&figids et nommeées differemment. Nous ne

décrivons ici que les deux stratégies généraleds (8t Fletcher, 1985 nommées

* Suls, J., and Fletcher, B. (1985). The relatifieaty of avoidant and non-avoidant coping straega meta-
analysis. Health Psychology, 4, 249-288. Cité dmshon-Schweitzer (2002), p 364.
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classiquement : coping centré sur le probleme ddadhe) et coping centré sur les émotions ;
ainsi que la méta-stratégie appelée coping ceatriasecherche de soutien social.

- Coping centré sur le problémece sont des stratégies dites vigilant@gilgnt coping,
telles que : attention, implication, attitude noéfehsive, résolution de probleme, plans
d’action. Ce type de coping est dit « actif ». 3t earactérisé par les efforts fournis par un
individu pour affronter la situation, par une rea® d’informations et par des actions
effectives.

- Coping centré sur les émotionge sont des stratégies dites évitantaiflant copiny
telles que distraction, fuite, répression, evitetneéni, résignation, fatalisme, auto-
accusation, culpabilité, tentatives de contrdlelaldension émotionnelle ou au contraire
expression émotionnelle intense par des pleurseda dolere, ..., ce type de coping est aussi

décrit dans la littérature comme « passif ». Ce den stratégies orientées vers la personne.

Le terme de coping centré sur les émotions peutii@an erreur. En effet, une personne en
souffrance émotionnelle, qui exprimerait violemmeatte détresse par de la colére ou des
pleurs, serait classée dans un coping centré s@ntetions ; tandis que si ce méme individu
fait la démarche d’aller consulter un psychologoerptravailler sur ces émotions, ou s'il
recherche la compassion et une oreille attentiyeesude ses amis, il sera plutdt classé dans
un coping actif, centré sur la résolution du proi#e(dans la méta-catégorie recherche de
soutien social, pour ce qui est des amis). La idiffée ne semble donc pas se situer au niveau
de la nature impliquée dans le coping — en I'o@nee ici 'émotion — mais plutdt au niveau
de la « direction » comportementale déployée paujet : vers la source ou vers un tiers,
plutdt que vers soi-méme. Les mémes cris, les mépmas seront dits « centrés sur
'émotion » s’ils sont émis par le sujet seul, dgutentiellement dépressogenes ; mais ils
seront classés comme « centrés sur le problemiks saht partagés avec un tiers, car celui-ci
peut offrir un retour potentiellement construchfous remarquons ici que lorsque la source
est percue comme incontrélable par le sujet, iedégjies actives peuvent alors s’opérer non
plus sur la source elle-méme, mais sur les effegshm-physiologiques induits par la source,
tout en gardant une certaine efficacité. A ce si&ntonet al. (1994, 2000a & 2000b) ont
créeé et validé empiriguement un nouveau concepsellsont basés sur un triple constat : 1- le
coping centré sur les émotions, classiquement tdéegroupe trop de notions ; 2- il est
toujours exploité comme un coping négatif ; 3- enlies échelles évaluant ce type de coping
sont saturées en items décrivant de la détresde Bautodépreciation. Ils distinguent alors

'expression émotionnelle (cris, pleurs, colére) let processus émotionnekenotional
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processing impliquant les actions dirigées vers la conraisg et la compréhension de ses
émotions. Nous glissons ici vers la notion d’effitte des stratégies de coping.
Bruchon-Schweitzer (2002) rappelle qu'une « stiatége coping est efficace (ou
fonctionnelle) si elle permet a I'individu de madér la situation stressante et/ou de diminuer
son impact sur son bien-étre physique et psychiqué est donc difficile de parler de
I'efficacité de la nature d’'une stratégie de copsags évoquer ses conséquences sur le sujet.
De plus, comme nous I'avons mentionné précédemnilepta un double objectif qui est,
premierement la résolution du probléme, mais audasirésolution des conséquences
emotionnelles et somatiques du probleme pour letsljes deux stratégies de coping
principales (centrée sur le probleme et sur lesti&mg) peuvent étre utilisées conjointement
par un méme individu ; elles peuvent interagir,emgore ne pas étre utilisées du tout. A ce
sujet, Suls et Fletcheindiquent « [qu’] il est plus fonctionnel en géaléde recourir & une
stratégie de coping, quelle qu'elle soit, qu'a awece. Néanmoins, la plupart des études
concluent que les stratégmgilantesou centrées sur le probléme sont corrélées négativie
avec l'anxiété, la dépression, les troubles somatigsecondaires et positivement avec la
gualité de vie. « Ce type de coping réduirait lzsien subie par I'individu en diminuant (ou
en atténuant) le stresseur » (Bruchon-Schweitf$2R A l'inverse, les stratégies de coping
centrées sur le probleme sont associées a unessEtenotionnelle, a la dépression et a une
moins bonne qualité de vie. Ces résultats restaldbles en majeure partie dans le stress
spécifiqgue qui est celui des maladies. Des stragégentrées sur le probleme telles que
adhésion thérapeutique, faire des exercices, tedéeicontroler la maladieont des effets
bénéfiques sur des patients atteints de patholodiesrses (cancer, asthme, diabéte,
cardiopathies, etc.), selon I'étude de Maeal® A I'inverse, I'évitement(tel que des activités
de substitution), surtout s’il n’est pas associéa confrontation du probleme, peut s’avérer
delétére. De mémda fuite (sous-groupe des stratégies d’évitement), perféedbulement
temporaire des tensions, en buvant ou en fumaneypample, mais ne résout en rien le
stresseur ; si le stresseur persiste, ce type pilagest associé a des symptébmes d’anxiété et
de dépression, ainsi que des troubles psychosameatidPourtant, il apparait nécessaire de
moduler cette dichotomie coping actif-fonctionnepimg passif-nocif. En effet, Paulhan et
Bourgeois (1995) soulignent que «le coping vidilpeut aussi augmenter l'intensité de

I’émotion quand la recherche d’'informations révele les choses sont pires que ce que l'on

® Suls et Fletcher (1985), cité dans Bruchon-Sclzeeit2002), p. 378.
® Maes et al. (1996), cité dans Bruchon-Schweit2@62), p. 382.
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pensait ou que rien ne peut étre fait pour chalegeours des évenements ». De méme, selon
les mémes auteurs (Paulhan et Bourgeois, 19933imes stratégies cognitives apparentées
au déni peuvent avoir une certaine efficacité ahaisser les tensions émotionnelles, lorsque
des individus sont confrontés a des situationssarges de courte durée et incontrolables
(maladie grave, perte d’'un proche). Il s’agit datsigies telles quéhumour, la réévaluation
positive (transformer une menace en défi : «je vais comrbaette maladie de toutes mes
forces »),la prise de distance par distractipiexagération des aspects positifs d’'une
situation (« depuis que jai cette maladie, tout va mieuxsdaa vie »). Dans I'étude du
coping chez des femmes atteintes de cancer dursgastatique, certains résultats montrent
gue des stratégies émotionnelles utilisées treapfis I'annonce diagnostic jouent un role
protecteur sur le bien-étre émotionnel et la syéimluée 5 ans aprés (Greeakf 1979) ;
tandis qu’un coping centré sur le problémenibatij utilisé a ce moment aurait un impact
négatif sur la qualité de vie ultérieure (Coussai€s 1997).
Shontz (1975) a décrit trois stades par lesquels passent sblesepatients pour s'ajuster au
diagnostic d’'une maladie chronique :
1- Le choc: les personnes sont déconcertées, ellesosgortent d’'une maniére
automatique et peuvent sembler détachées de #isiiu
2- La réaction a la rencontre : ce stade se caraetpas une pensée désorganisée et des
sentiments de perte, de chagrin, d’'incapacité edespoir.
3- Le retrait: ce stade est caractérisé, selon Shearz le déni du probléme et ses
implications et le repli sur soi.
L'étude de Bungenest al. (2005), chez des sujets atteints de sclérosalatamyotrophique
(SLA), tend a nuancer ces résultats. Si les sujilisent bien de maniere préférentielle des
stratégies émotionnelles dans les premiers moisadfannonce du diagnostic — et si cette
tendance disparait progressivement pour laissgrldee a une utilisation privilégiée des
stratégies centrées sur le probleme aprés 12 raoiang 'annonce — celles-ci sont plutét
associées a de plus grandes perturbations émollesndais, dans cette étude, tout comme
dans I'étude précédente du méme auteur associg éotlaborateurs (Delmas ait, 2004°),

les sujets atteints de SLA présentent généralepente perturbations psychopathologiques.

" Cité dans Bruchon-Schweitzer (2002), p. 380.
8 |dem.
° Cité dans Ogden (2008), p.63.

% pour la description de cette étude (présentée dars<e Colloque National et International Junior en
Psychopathologie, 2004), voir Bungee¢al, 2005.
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Ainsi, un coping émotionnel peut s’avérer efficalzas une situation de stress aigu : (i) soit
immédiatement, comme régulateur de tension ématitnn(ii) soit, dans un second temps ;

il sera alors d'abord associé a des perturbationetiénnelles, puis celles-ci tendront a
diminuer. Dans les deux cas, le coping émotioneaiettrait un temps de travail psychique,
autorisant la mise en place ultérieure de straségies adaptées. Si ce temps de stratégies
émotionnelles semble de bon pronostic pour la stid’ajustement a I'évolution d’'une
maladie, il semble impératif que des stratégies plitives soient ensuite mises en place par le
sujet. Pourtant, quand la situation stressant@ @siori incontrélable, le coping centré sur le
probleme serait peu adapté car il susciterait wisément du sujet. En revanche, un coping
émotionnel préserverait I'estime de soi et évitedd@tre submergé par la détresse, mais a
court terme seulement (souvenons-nous que le c@pimaionnel peut étre caractérisé par le
deni, les réveries, la distraction). L’évaluation «l'efficacité » du coping ne peut donc pas
se réduire a la stratégie de coping elle-méme, n@iisprendre en compte I'ensemble des

dimensions individuelles, environnementales egsibmnelles décrites jusqu’ici.

[.1.2. L'exemple des maladies neurologiques : la néssité d’'une approche bio-neuro-
psycho-sociale

L’étude des troubles associés aux pathologiesolmgiques a été le plus souvent
focalisée sur les altérations cognitives, telleg d@ mémoire, I'attention ou le langage.
Pourtant, les troubles du fonctionnement émotiorsuelt des manifestations fréquentes et
importantes dans la plupart des maladies neuralegiq
La maladie neurologique suscite la rencontre geetaonnalité pré-morbide du sujet et de ses
modifications ou de ses exacerbations spectacsldires aux Iésions cérébrales. De plus, le
handicap requiert des remaniements psychiques wqlpour permettre I'acceptation, la
reconstruction de l'identité, et I'adaptation avbéution de la population. Ces remaniements
psychiques sont des caractéristiques communed &yfmide handicap. Mais la particularité
des atteintes neurologiques réside en ceci quethestures ou les processus sous-tendant les
capacités mentales sont parfois altérés. La maivast un moteur essentiel dans le parcours
de réhabilitation, qu'il soit physique, psychique social ; I'apathie peut apparaitre alors
comme une entrave « primaire » a cet effort esseati sujet. La nature et les conséquences

des troubles sont alors indissociables, dans |éadma neurologiques. De méme, la maladie
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neurologique impacte les sphéres sociales et miofewlles, a cause dune « double-
contrainte » : le handicap physique (qui limite [@sssibles pragmatiques) et le handicap
cognitif (qui altere parfois les capacités intdiletles et/ou les capacités de communication).
Sur ce «terrain infertile » certains troubles pégtriques sont susceptibles d’émerger. Les
plus courants sont les syndromes dépressifs eeaxxici encore, il est difficile de distinguer
les manifestations réactionnelles des effets dirdes perturbations neurologiques. Emotions
et cognitions sont intimement liés, via des strregudu systéme nerveux central, telles que les
noyaux gris centraux ou les structures orbito-fateet (Damasio, 1995). Les conséquences
des Iésions cérébrales en sont les meilleures dgtnations.

Pour tous ces facteurs suscités, il semble int@nésd’appréhender leurs interactions
réciproques, plutét que de les aborder par uneoapprlinéaire.

Fayada (2003) propose une approche intégrativeldiesées issues de la neurologie, de la
psychiatrie, de la psychologie des émotions etngesosciences, pour une évaluation et une
prise en charge des patients cérébrolésés. Elligseuque « I'interprétation des troubles
émotionnels des patients cérébrolésés est déleatee effet des lésions cérébrales et
« réaction » psychique, intrication avec les dé&ficognitifs, dans I'exercice traditionnel de la
neuropsychologie ».

L’intérét d’'une telle approche est double, nouddeouvrirons en filigrane tout au long de ce
travail de thése. Schématiquement, il existe wEr@ttclinique et un intérét de recherche.
L’intérét clinique, décrit par Fayada, réside déimgégration des « données identifiant les
anomalies des fonctions liées aux émotions, I'é@tadn des difficultés psychiques et des
troubles psychiatriques, les données cognitivdssetionnées issues de I'imagerie cérébrale
(...) ». Une telle évaluation nécessite le travailnd équipe pluridisciplinaire pour « penser »
(« panser » ?) le patient en confrontant leurstpale vue.

Cette approche est indiquée dans la prise en cldargembreuses pathologies neurologiques,
telles que la sclérose en plagues (Montreuil etoBetilou, 2003), la maladie d’Alzheimer
(Bungener, 2003 ; Arbus, 2008).

Pour la recherche, I'évaluation fine et plurifacte de pathologies associant un handicap
physique et des altérations neurologiques peut amés dans 'émergence de théories sur les
fonctions mentales en général (chez le sujet saitinstar de la neuropsychologie cognitive,

il pourrait étre judicieux d'étudier certains trdek psycho-comportementaux consécutifs aux
atteintes cérébrales pour comprendre I'organisagbrle fonctionnement des processus

mentaux normaux.
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Car le tableau que venons de dresser de « la reatadirologique » est grossier. La réalité
des manifestations psycho-comportementales eseabplus subtile. Ceci rend le décryptage
des cliniciens et des chercheurs encore plus compldéanmoins, cela permet de se
représenter ces symptémes, non pas comme dessepatbologiques qualitativement

différentes de la santé, mais placées le long dié@me continuum.

[.1.3. L’évaluation de I'ajustement a la maladie les émotions, I'anxiété, la dépression et
la qualité de vie

L’'ajustement a l'adversité des personnes malatsslge par le niveau de santé
psychique et le niveau, plus global, de qualitévidge Si le concept de qualité de vie est
intrinsequement associé a celui de santé, doncsgehplogie de la santé, celui de santé
psychique renvoie au domaine de la psychopatholoB&ychologie de la santé et
psychopathologie se recouvrent dans I'évaluatios dmotions, de l'anxiété et de la

dépression, associées a la maladie organique.

L’anxiété

L’'anxiété est définie comme un « état émotionneltetesion nerveuse, de peur, fort et
souvent mal différencié » (Dictionnaire Fondamerdal la Psychologie, 1997). Certains
théoriciens soulignent des différences d’ordre ph#&nologique entre angoisse et anxiéte,
telles que l'implication des parametres physiolog (sueurs, palpitations) qui seraient
présents dans I'angoisse mais absents dans I'an#etur d’autres, on ne distingue plus
anxiété et angoisse, tous deux sous-tendant ummssmtd’insécurité diffus (Pichot, 1987,
VI-XN)M,

L’angoisse n'est pas en soi un phénomene pathalegimais ce sont sa répétition, son
caractere irrationnel et son intensité qui la repd#hologique. De méme, I'anxiété peut étre
normale, voire nécessaire a la vie par sa foncuaptative, ou au contraire pathologique et

invalidante. L’activation du systeme hypothalam@dghyso-surrénalien (HHS) fait partie

11 Cité dans « Manuel d’Inventaire d'anxiété ETAT-TRAorme Y », ECPA.
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intégrante de la réponse physiologique de l'orgasisu stress, réponse décrite par Selye
sous le terme de syndrome général d’adaptation 6]198'est-a-dire I'ensemble des
modifications qui permettent a un organisme de oUpp les conséquences
physiopathologiques d’'un traumatisme naturel ouatpé&e. Mais des événements répétitifs
stressants peuvent «entrainer des altérationsivaaun de la mise en place et de la
stabilisation des mécanismes neuronaux régulatdéersaxe HHS se traduisant par une
hypersécrétion chronigue de CRF (corticotropinasieg factor), associées a une
hypersensibilité au stress qui se maintient paulte au cours du temps » (Bailly, 2000). Ce
phénomene pourrait constituer un socle commun dangine de la dépression et de
'anxiété, selon le modéle stress — anxiété — digwa de Gold et Chrousos (1985).

Selon la classification actuelle du DSM-1V, lesulptes liés a I'anxiété sont classés dans
'Axe 1 (correspondant aux Troubles cliniques) enhtsappelés Troubles Anxieux. Les
troubles anxieux constituent un ensemble de treuptychologiques tres divers qui ont en
commun d’avoir une anxiété pathologique comme sgmpt principal. Les différents
troubles anxieux, selon le DSM-IV sont : Attaquepadmique, Agoraphobie, Trouble panique
avec ou sans agoraphobie, Phobie spécifique, Phsbagale, Trouble obsessionnel-
compulsif, Etat de stress post-traumatique, Etastoess aigu, Anxiété généralisée, Trouble
anxieux di a une affection médicale générale, Tleoamxieux induit par une substance,
Trouble anxieux non spécifié.

Il existe également une autre facon de définirdiarg, il s’agit des versants anxiété trait-état.
Les concepts d'anxiété-trait et d'anxiété-étatvdintroduits par Cattell & Cheier en 1961 et
approfondis par Spielberger en 1466

« Les états de I'organisme sont temporaires gbrie@nt par des réactions émotionnelles. lls
existent a un moment donné et ont un niveau d$itteparticulier. lls se caractérisent par des
sentiments de tension, d'appréhension, de nerydsitquiétude et par I'activation du systeme
nerveux autonome » (sueur, paleur, paumes des maites, tachycardie, souffle coupé,
etc.). [...] Bien que les états de la personnalitéraocprovisoires», ils peuvent réapparaitre
sous l'effet de stimuli appropriés et ils peuvemted si les conditions inductrices persistent »
(stress chronique). [Par contre, les traits degueralité peuvent étre conceptualisés comme]
« des différences interindividuelles relativementratbles dans la tendance a percevoir

I'environnement d'une certaine fagon et a réagis@eomporter de maniéere spécifique, ceci

12 Références cités dans Spielberger (1983).
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avec régularité, ce qui permet la prédiction » (MaAnd'Inventaire d’Anxiété forme Y,
ECPA).

Les troubles de 'humeur et des émotions : approchiaéorique

Il convient, a présent, de faire un bref rappellearconcepts d’émotion et d’humeur, dont

nous parlerons beaucoup a travers ce travail dethe

L’émotion est un phénomene patent de la condition humdimeéedt pourtant pas réservé a
'étre humain, de nombreux animaux en feraient ialisgpérience. Contrairement a la
passion, dans le sens philosophique, 'émotionn@sétueuse mais passagere et capricieuse ;
tandis que la passion prend du temps pour s’ereadires conditions du déclenchement de
’émotion ont suscité d’'importants débats — la citgrsce de I'émotion précéde-t-elle la
sensation physiologique de I'émotion ou est-cevénse ? - et I'expression émotionnelle, elle-
méme, est source de controverses quant a lui ratdoarelle ou telle fonction. On s’accorde
aujourd’hui pour reconnaitre deux fonctions priadgs : « celle d’aider a la régulation des
tensions émotives elles-mémes, donc a la restaoratiun état d’équilibre ; celle de
composer une sorte de langage décodable par lgemeres, voire universel Bitionnaire
fondamental de la psychologikarousse, 1997). La deuxiéme de ces fonctiondaeptus
proche de la signification étymologique du termeotom : du latinex-movereg il signifie
mouvement vers I'extérieur.

La psychologie cognitive, en s’opposant au béhaisme pur et dur, cherche a comprendre
les états mentaux qui sous-tendent nos comportemelrtte étape importante dans
I'évolution des pensées sur les émotions a permisahsidérer les émotions comme un
processus complexe, mettant en relation des dimenscognitives, physiologiques et
comportementales :

- une évaluation cognitiveppraisa),

- des sensations physiologiques et physiques (matidn du rythme cardiaque, du tonus
musculaire, de la vigilance, de la sudation...),

- des réponses motrices spécifiques (allant dedpation des muscles du visage a la fuite ou
a l'attaque, pour le cas d'une situation menagashiesourire au fait de "sauter de joie" dans

une situation agréable).
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- des représentations mentales ou expérience cagibnsciente (composante subjective :
interprétation des intentions d’autrui et sentirsentlatifs a I'état interne modifié par
I’émotion).

La fonction fondamentale des processus émotionselsitue aussi dans une perspective
darwinienne de I'évolution en favorisant l'adaptatde I'organisme a son environnement.
Selon la théorie évolutionniste, Paul Ekman (1994#)spiré des travaux de Darwin (1872) —
insiste sur la valeur adaptative et phylogénétidese émotions. Pour Darwin, il existe des
catégories universelles d'émotions, innées et Eesode facon univoque a des expressions
faciales. Ce qui lui permet de définir la joie,ttstesse, la peur, la colere, la surprise et le
dégodt comme étant les 6 émotions de base, émadtimuamentales et biologiquement
universelles.

Ces modéles théoriques sont encore utilisés aufouyet sont intéressants d’un point de vue
conceptuel ; mais peu de place y est laissée @an@rehension de I'expérience subjective ; en
effet, il s'agirait surtout de modeles permettariexgliquer la « mise en ceuvre de
comportements émotionnels » (Belzung, 2007).

Dans les années 90, le neurologue Antonio Damasicouwbre linterdépendance des
processus cognitifs, physiologiques et émotionrgalsl formalisera dans son hypothése des
"marqueurs somatiques". Sa théorie, reposant ssiregpérimentations cliniques (1995),
montre que, sans émotion, l'individu ne peut viele société. Tout part du constat
expérimental que deux mécanismes sont a I'ceuwewas d'une prise de décision : la voie de
la raison, qui utilise les connaissances et laglogi et un mécanisme par lequel I'émotion
rétrécit le champ de la décision, simplifiant leht& de la raison.

Schématiquement, la voie de I'émotion corresporx @wjections du thalamus sur une
structure proche de celui-ci, appelée amygdale'aljit d'une zone liée a I'apprentissage,
notamment des expériences de succes et d'échectéaanpense et de punition.
Conjointement a cette voie courte, une voie longgsje elle aussi du thalamus, projette sur
les cortex sensitifs primaires ou se déroulent tdgisements plus élaborés. Les nouvelles
informations sont alors comparées avec celles dstésye limbique (hippocampe,
amygdale...), liees aux émotions et a la mémoireinEé cortex orbito-frontal permet de
moduler la valeur de la situation telle qu'elle asalysée par 'amygdale, ce qui fournit les
informations nécessaires au cortex moteur pouredéber une réponse comportementale
(théoriguement) adaptée a la situation. Le souvees émotions passees, réactivé par un
circuit neuronal qui prend en compte les modifmasi corporelles liées a I'émotion, va ainsi

influencer ("marquer”) la décision finale en attirlattention sur les conséquences a venir ou
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en interférant avec la raison (Bechatal, 2000). Ces marqueurs sont issus de notre
mémoire émotionnelle, qui crée peu a peu des cagdgg@oie, deuil...) reliant l'image
d'objets ou d'évenements a des états corporelsa(gpms) plaisants ou déplaisants. Le rappel
des informations contenues dans ces marqueursépeutonscient ou inconscient. Il s’agit
d’'une perspective holistique qui enracine la perts#es le corps, les deux interagissant avec
I'environnement physique et social.

Il convient de souligner les caracteres a la foigdh et relativement bref de I'émotion, qui

caractériseraient les principales distinctionseeémotion et humeur.

L’humeur, en effet, constitue un état durable, bien quetdilant dans le temps. Montreuil et
Petropoulou (2003), dans une explicitation synthiti de I'approche conceptuelle
contemporaine de I'’émotion et de 'humeur, décrivdumeur comme une résultante assez
générale des tendances de l'individu ; elle seeditans la dimension particuliere qui va du
pole caractérisé par le plaisir et I'expansion autre pble de tristesse et de retrait. L’humeur
est d'installation progressive, tandis que I'émieticomme nous le disions précédemment, est
d’apparition brutale. Ainsi, 'humeur peut étre esaerée comme un état chronique, et
’émotion comme un état aigu. Pour illustrer cepa® Besche-Richard et Bungener (2006)
prennent I'exemple de la colére qui « caractériseétat de durée assez bréve et peut étre
qualifié d’émotion alors que l'irritabilité dureds plus longtemps et s’apparente a ce que I'on
appelle une humeur irritable ». Autre point deidgton important, 'émotion intervient en
réaction a une modification de I'environnement,dianque « I’lhumeur n'a pas forcément
besoin de stimulation extérieure pour étre décléach(Besche-Richard et Bungener, 2006).
Ainsi, la tristesse est attachée a un objet quiedébe les réactions physiologiques, le
comportement (d’évitement par exemple) et le vétjextif d’un individu. Dans I'angoisse,
par exemple, c’est l'inquiétude qui est a la basesehtiment d’insécurité, suscitant alors des
réactions physiologiques proches de la peur, maaappelle alors une peur « sans objet ».
Au-dela de leurs distinctions, il est importantri#er ce que ces phénomeénes ont aussi en
commun. lls reposent tous deux sur I'idée de contim entre émotion/humeur normale et
emotion/humeur pathologique. De plus, ils s’infloent mutuellement : un sujet faisant
'expérience d’une tristesse intense et/ou durgivésentera alors une humeur dépressive.
Inversement, un sujet déprimé dont 'humeur estdrisera plus sensible aux événements
négatifs et ressentira une vive émotion de tristédsou par ailleurs il aurait ressenti une

émotion neutre ou modérée.
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Ainsi, les troubles émotionnels évoquent surtow tleubles « phasiques » de l'intensité des
émotions, aussi bien sur le pble réceptif qu'exgfgsessenti et expression des émotions),
comme I'’émoussement affectif (diminution des réaxgi émotionnelles positives et
négatives), 'anhédoni@ la labilité, Iincontinence ou le dyscontrole &ianel. Les troubles
de 'humeur évoquent eux des troubles « toniqubsaucoup plus larges, touchant tout le
corps et le vécu de l'individu (la posture, le somil’éveil, la pensée, les états mentaux, le
comportement, etc.), comme la dépression.

Selon le DSM-IV, les troubles dépressifs formente usous-catégorie des troubles de
'humeur. « lls s’expriment par des épisodes d@sidu récurrents de dysphorie dépressive
avec des expériences de détresse pouvant s’accoerpdg perturbations de la faculté de
penser ou d’agir et d'un grand nombre de symptopsgshiques ou somatiques (Bruchon-
Schweitzer, 2002) ». Certains auteurs (Jouwatnal, 1987 ; 1988 ; 1991) ont étudié la
dépression selon différentes valences émotionneligs effet, I'hnumeur dépressive est
hétérogéne. Ces auteurs sont partis du constatlewe sujets remplissant les criteres d’'un
épisode dépressif majeur (EDM) selon le DSM-IIl & pouvant avoir en commun la
tristesse), peuvent pourtant présenter des prdfitlques émotionnels et comportementaux
différents (Jouventet al, 1991) : un profil «anxieux agité/impulsif» oun profil

« ralenti/émoussé » (Voir Tableau I.1.).

Tableau 1.1. : Différences entre deux patients de la méme catégorie nosologique, la
dépression (Jouvent et al, 1991)

Patient A Patient B
Manque d'intérét Irritabilité
Ralentissement Agitation
Fatigue Culpabilité
Anorexie Appétit augmenté
Hypersomnie Insomnie

13 Néologisme crée par Ribot en 1896 pour désigimsdhsibilité au plaisir, la perte d'envie de fales choses
habituellement considérées comme agréables engpiowr but de se faire plaisir.
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A partir de la, et grace aux progres dans les doesaide la neurobiologie et de la
pharmacologie, I'étude des composantes émotiormebhastitutives de la dépression s’est
imposée, aussi bien dans la compréhension de izoptinénie, de la dépression, que dans les
affections neurologiques. C’est ainsi que Bungeneses collaborateurs ont mis en évidence
un déficit émotionnel chez des sujets infectésl@afiH (Bungeneret al, 1995) ; ou encore
une symptomatologie dépressive et anxieuse imgertians la maladie d’Alzheimer, malgré
'absence d’EDM ou de trouble anxieux généralissslon les criteres diagnostiques
(Bungenetet al, 1996a).

Pour résumer les résultats obtenus de I'étude ohesndions émotionnelles dans I'humeur
dépressive, «on peut identifier deux dimensionsicgrales : le déficit émotionnel ou
eémoussement affectif, qui réunit le manque d'exgvée affective et 'anhédonie, et la perte
de contrbéle qui réunit l'irritabilité et I'hyperexgssivité » (Besche-Richard et Bungener,
2006).

En ce qui concerne I'étiologie des troubles ématads, tout comme pour la dépression et
'anxiété, surtout en ce qui concerne les maladmsologiques avec des troubles cognitifs
avéres et des dysfonctionnements du SNC, les geushotionnels pourraient étre considérés
«comme le reflet de I'effet spécifique de certainésions (en particulier frontales et/ou
temporales) sur la/les fonctions attribuées auxtiém® (Fayada, 2003) » ou, inversement,
comme un processus psychologique adaptatif.

La qualité de vie

La qualité de vie (QDV) est un concept qui s’egfjdanent développé dans le domaine de
la médecine, et de la santé en général. Le ragpodtte notion, ainsi que sa définition, a
connu de nombreuses évolutions au cours des desnaEcennies. On est passé d'une
conception unidimensionnelle objective — ou selabsence de maladie était considérée, et
évaluée par hétéro-évaluation ; le spécialiste gpample le médecin) était aussi le seul
expert de la qualité de vie d'un individu — a uneneeption beaucoup subjective, et
pluridimensionnelle : sont considérées aussi biginsénce de maladie que la présence de
bien-étre. Si on accorde une place importantelzséace de maladie dans le bien-étre d’'un
individu, il est accepté de nos jours que le bitea-@’'est pas réductible a la bonne santé.

Cette conception plus contemporaine de la QDV ouarevoie de l'auto-évaluation
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(considération du point de vue subjectif de I'indiy intéresse). De plus, elle recouvre des
facteurs multiples tels que santé physique et nertigen-étre subjectif et matériel.
L'Organisation mondiale de la santé définit en 1@94ualité de la vie commela perception
gu’a un individu de sa place dans l'existence, densontexte de la culture et du systeme de
valeurs dans lesquels il vit, en relation avec ebgectifs, ses attentes, ses normes et ses
inquiétudes. Il s’agit d’'un large champ conceptuaiglobant de maniére complexe la santé
physique de la personne, son état psychologiguens@au d’indépendance, ses relations
sociales, ses croyances personnelles et sa relagwec les spécificités de son
environnemens.

Dans le domaine de la santé, les évaluations @DM peuvent étre globales ou spécifiques.
La QDV globale,ou mesures génériqueke la QDV, permettent I'évaluation de groupes trés
hétérogenes, selon des domaines tres variés telsagpacités physiques et/ou fonctionnelles,
les ressources mentales et sociales, ainsi quaggtérés important a nos yeux, le degré de
satisfaction du sujet sur ces différents domaihasQDV spécifique,ou mesures spécifiques
de la QDV, ont été développées pour rendre compténapact d’'un handicap, d’'une maladie
ou d’'un traitement particulier sur différents domes de la vie. Comme le signale Bruchon-
Schweitzer (2002), les mesures spécifiques de I& @Bont en général plus courtes et plus
sensibles au changement que les mesures génémgaissne permettent pas de comparaison
entre des groupes différents ». Il y aurait dorecrdesures de la qualité de vie, et des mesures
de la qualité de vie liées a la santé ; cette wiffée, pourtant majeure, n'est pas toujours

spécifiée par les auteurs de ces outils.

37



I.2. La dystrophie myotonique de Steinert (DM1)14

|.2.1. Epidémiologie

Il s’agit de la plus fréquente des myopathies héids de I'adultecf. Annexe 1).

Sa prévalencg est d'environ 5 cas pour 100 000 habitagatdexception de la région de
Saguenay-Lac-Saint-Jean (Québec, Canada), domévalpnce s’éléve a plus 189 cas pour
100 000 habitants.

L'incidencé® de la dystrophie myotonique de Steinert est d& p8ur 100 000 naissances,
soit environ 1/7500.

Le taux de mutatior est bas : de 0,5 a 1,3.10-5.

[.1.2. Génétique

La dystrophie musculaire myotonique ou dystrophiotonique de Steinert (DM1)
est une maladie génétiqgue autosomique dominantetmlgique, associant une dystrophie
musculaire, une myotonie et des anomalies d'auirganes. Outre le muscle, l'ceil, le
systeme nerveux, l'appareil cardio-respiratoirapplareil digestif, les glandes endocrines

peuvent étre atteintes.

Le génome humain contient de nombreuses séqueépéges en tandem. Ces séquences
sont souvent polymorphes, le nombre de répétitianmnt d’un individu a l'autre dans une

certaine fourchette définissant la normalité ettdies limites sont propres a chaque répétition.

14 partie réalisée avec l'aide de sources ARMvw.afm-telethon.fr

'3 |a prévalence rapporte le nombre d’individus atee un moment donné, a celui de la populationemog
au méme moment.

% incidence est le nombre de nouveaux cas. Elteégale au nombre de cas apparus au cours deital@ér
considérée - par exemple une année - rapportépapldation exposée au risque - ici, le nombrealssances -
indépendamment de la fréquence de la maladie avemiode I'étude.

" Le taux de mutation représente la proportion deveaux cas résultant d'une nouvelle mutation ou
néomutation.
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Les microsatellites représentent une classe phéieuwde répétitions en tandem dont le motif
est composé de 2, 3 ou 4 nucléotides.

La mutation consiste en une expansion des séquedéees, c’'est-a-dire que le nombre de
répétitions de nucléotides dépasse le seuil maxdéfalissant la normalité.

Le défaut génétique est la répétition d'un tri@d@iG (cytosine-thymine-guanine) sur le bras
long du chromosome 19 (199q13.2-13.3). On a obd&wglification du triplet CTG dans la
région 3'non traduite du gene d’'une protéine kinase dépdadiam 'AMP cyclique : DM-
kinase, ou myotonine-kinase. Le nombre normal geesoest de 3 a 37 ; quand le nhombre
dépasse 40, la séquence répétée devient instaldke,nembre de répétitions a tendance a
augmenter lors de la transmission parent-enfargt.chercheurs parlent "d’amplification” des

répétitions ou "d’expansion” de tripléts

Schéma 1.2. Le phénoméne d’amplification dans la transmission génétique héréditaire de la
DM1

-
DM1: Intergenerational transmission

CTG parent

0o 50 100 500

Paternal -
transmission
Maternal -
transmission
*Depend on : - CTG repeat size

- sex of the transmitting parent

Dans la DM1, le nombre de répétitions CTR&TG) varie d’'un individu a l'autre, y compris
au sein d’'une méme famille. Il peut méme variecawrs de la vie d'une méme personne ou

selon les cellules ou organes considérés chez urersgjet.

De facon générale, plus €TG est élevé, plus les manifestations de la malsoint séveres

et précoces. Si cela est assez bien accepté paui est de la corrélation entrerl€TG et le

18 pour illustration, voir Schéma 1.1
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handicap musculaire (Novelli al., 1993), ce type de corrélation n’a pas une valeur
prédictive individuellement (Marchirt al, 2000) pour tous les paramétres de la maladie.
Le nombre de répétitions peut augmenter lors degalasmission a la descendance. Cette
amplification varie selon gu’elle se transmet pampkre (peu d’augmentation) ou la mere
(augmentation tres importante possible), et laletaihitiale des répétitions. C'est le

phénomeéne dit "d’anticipatiof?:

[.1.3. Quelles sont les causes de la DM1 ?

Une accumulation toxique de ’ARN messager anormal

L’hypothese scientifique communément admise coraceries mécanismes d’apparition
de la maladie de Steinert repose sur le réle texide 'ARN messager anormal produit a
partir de la séquence d’ADN qui comporte 'anoma@nétique. En effet, pour produire la
protéine DMPK, il faut disposer d’'un plan de momta@’est le réle de 'ARN messager. Il
est produit dans le noyau par la copie du gene DMR¥es maturation, 'ARN messager
sort du noyau pour servir de guide a la fabricatienla protéine DMPK. Dans la DM1,
lorsque le géene DMPK est transcris en ARN messdgepansion anormale de répétitions
CTG qu’'il comporte se retrouve aussi transcritesddwRN messager. Trop long et formant
sans doute des boucles anormales au niveau degio@sé!’ARN anormal ne peut pas sortir
du noyau et permettre la synthese de la protéind®’RM_es molécules d’ARN messager
anormal s’accumulent dans le noyau en formant gesgats dans lesquels certaines protéines
nucléaires sont piégées. La présence de ces agr@gavoque des perturbations de
'expression de certains génes. Les chercheursaioist découvert que certaines protéines
n'étaient pas synthétisées sous leur forme adhiéz ¢tes personnes atteintes de la DM1,
pouvant expliquer l'atteinte de certains organaghés dans cette maladie. Par exemple,
I'altération de la synthése du canal ionique a hiBCL1 peut expliquer la myotonie ; le
récepteur a l'insuline est impliqué dans l'utilisatdu sucre (glucose) par les cellules et dans
la protection contre le diabete. D’autre part, mé&mles liens n’ont pas encore été démontrés
dans la DM1, l'accumulation de la protéine tau (pnaéine qui stabilise le cytosquelette des

neurones) dans le cerveau est connue pour étrquxdans la maladie d’Alzheimer, et

¥ Pour une illustration, voir Image 1.1
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pourrait également étre le substrat des anomalé&sbrales observées dans la DM1
(Vermerschet al, 1996 ; Sergeangt al, 2001 ; Leroyet al, 2006a & b); de méme, la

troponine cardiaque est impliquée dans la contraau myocarde ; la myotubularine, quant
a elle, joue un rble dans le trafic membranairelalecellule et est essentielle au bon
développement du muscle squelettique.

Il existe probablement d’autres mécanismes implquens I'apparition des symptémes, qui

restent encore a identifier.

Schéma 1.3. L'accumulation de '’ARN messager anormal, et ses conséquences cliniques
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|.1.4. Les différentes formes de la DM1

Koch et ses collaborateurs, en 1991, décrivent aiassification de la maladie de
Steinert, par tranches d’ages d’apparition des symes :

- Forme |égere (DMnild), appelée également forme pauci-symptomatigueencore forme

adulte tardive. Des expansions entre 40 et 100 &M&on sont souvent associées avec cette
forme de la maladie. Les patients sont atteintcataracte et/ou de calvitie précoce. lIs

peuvent avoir connus des problémes musculairesunsine
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- Forme adulte (DMadult), appelée également forme «classique » de la .DRde

d’apparition des symptomes entre 21 et 40 ans.slgrges cliniques sont une perte et une
faiblesse musculaire progressive, une myotonieinet implication d’autres organes : I'cell,
l'appareil cardio-vasculaire, le systeme nerveuxreé I'appareil digestif, les gonades. Dans
certains territoires musculaires, la myotonie fetau relachement musculaire) est le signe
cardinal de la maladie. Dans d'autres territoiregsagulaires, les signes de dystrophie
musculaire (atrophie et faiblesse musculaires) g@rédent. On retrouve une cataracte chez
prés de 100 % des patients aprés 40 ans.

Dans 90% des cas, il existe une atteinte cardiégugbles du rythme et/ou de la conduction),
parfois responsable de mort subite. L'atteinteiratgpre se traduit par des pneumopathies de
déglutition, une faiblesse et une myotonie des ieaskespiratoires, ainsi qu'une probable
anomalie du contrble central de la respiration.ttéiate digestive, essentiellement
myotonique, se traduit frequemment par une dysgheigpou des troubles digestifs banals. Les
troubles du sommeil sont fréquents. L'atrophieideltire a peu de conséquence sur la
fertilité. Le morphotype particulier des patientermpet parfois a lui seul d'évoquer le
diagnostic. L'électromyogramme confirme |'existedeela myotonie par un tracé typique :
l'aspect visuel est caractéristique mais encors fdigpect auditif, souvent décrit comme le
son d'un "bombardier en piqué".

Le pronostic de la forme classique est difficilétablir, car son évolution est variable; la
maladie est parfois bien tolérée, parfois respdesdiine impotence fonctionnelle grave :
perte de la marche aprés 15 a 20 ans d'évolutempragression de la maladie est lente et se
fait a vitesse plutdt constante chez un méme sujet.

L’espérance de vie d'un patient atteint de dystimusculaire myotonique de Steinert peut
étre normale. L'age moyen de déces de la formeigles varie selon I'age de début et le
degré de gravité de la maladie, et surtout sel@utaenue de complications qui peuvent étre
indépendantes du degré de gravité. Les complicati@uvent étre retardées par une bonne
prise en charge. Le décés survient le plus soupant infection broncho-pulmonaire,

insuffisance cardiaque, trouble du rythme ou dsoleduction cardiaque.

- Forme de l'adulte jeune (DMEadult pour Early adulthood), appelée également forme

juvénile Age d’apparition des symptdomes entre 11 et 20 bes signes cliniques sont les
mémes que dans la forme adulte, mais plus précdoas,de pronostic plus grave.
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- Forme infantile (DMeh, pour childhood) Age d’apparition des symptomes entre 1 et 10

ans. L’histoire pré et néonatale est sans incidavntc un développement normal dans la
premiere année de vie. Néanmoins, la toute-petitanee est marquée par I'apparition de
troubles comme des difficultés de croissance, degsp®mes intestinaux (les troubles

intestinaux, tels que douleurs abdominales, cossbip ou méme incontinence anale, peuvent
étre les premiers symptdbmes de la maladie cheznests apparemment sains), un degré
variable de retard mental et une hypotonie museul&ar contre, les signes cliniques de la
myotonie ne sont pas cliniguement détectables avage scolaire. Les difficultés

d’apprentissage et/ou le retard scolaire sont quersi constants.

- Forme congénitalegMD, pour child myotonic dystrophyAge d’apparition des symptémes

avant un annCTG>700). La grossesse est marquée par une histoiggrdimnios et une
réduction des mouvements feetaux. Les enfants pgetdenne hypotonie néonatale séveére,
une détresse respiratoire néonatale, une exprefssiate typique (avec faiblesse des muscles
de la face), et, souvent, des difformités squejets (pieds-bots). Le retard développemental,
ainsi que le retard mental sont évidents des lmigre année de vie, mais les signes cliniques
de la myotonie ne sont souvent détectables quig I&olaire.

La mortalité néonatale s'éleve a 16%. Lorsque di@nfurvit a la période néonatale, le
pronostic vital est relativement bon. L'évolutior th maladie rejoint celle de la forme
commune associée a un retard du développement@syoteur souvent marqué.

Cette forme clinique s'observe presque exclusivértegr les enfants nés de mere atteinte de
dystrophie myotonique de Steinert.

Harleyet al, (1993), ont proposé une autre classificationsdaquelle ces auteurs regroupent
les formes Infantile et Juvénile en une seule foamgelée Juvénile (Early adulthood). Nous
lui préférons la classification de Kot al. (1991), qui propose une forme intermédiaire.
Bien que ces « périodes » représentées au sefordess de la maladie demeurent grossieres,
nous pensons que, dans l'analyse des conséquesgeBolpgiques de la maladie, une

distinction entre la période infantile et celle kidolescence est pertinente. En effet, les

développements psychiques et neuropsychologigudsums spécificités a ces deux périodes.
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I.3. Le fonctionnement neuropsychologique dans la DM1, chez I’adulte

|.3.1. Les travaux initiaux sur les atteintes cognives dans la DM1 (les études avant

1995)

Il'y a déja 100 ans, H. Steinert (1909) décrivaitcertain degré de retard mental chez
les enfants atteints le plus précocement par ladiel Les recherches dans ce domaine ont
conduit a établir de facon tres slre une assoniamndre la forme congénitale de la DM1 et le
retard mental (Addie & Greenfield, 1923 ; Maas &dPson, 1937). Depuis les années 80, une
importante littérature a cherché a définir le dtatgnitif des patients adultes. Mais jusqu’au
début des années 1990, les travaux sont effecbitesus des patients de tout age, soit sur des
patients adultes, mais dont I'age d’apparition sigaptémes, et donc la durée de la maladie
ne sont pas établis. Ainsi, les résultats de amsnpers sont intéressants si I'on veut décrire la
pathologie dans son ensemble, mais ils sont dépadse§ lors que I'on souhaite décrire
finement le fonctionnement intellectuel selon lanie de DM1. En effet, Koch et ses
collaborateurs, en 1991, décrivent une classiboatie la maladie de Steinert, par tranches
d’ages d’apparition des symptomes (voir partiedl)1.

Avant cette date, les travaux chez I'adulte ontiéerce a ne prendre en compte que le niveau
intellectuel global des patients, en termes deL@s. résultats montrent que les sujets ont des
capacités intellectuelles globales trés hétérogéBied et al, 1983 ; Portwooett al, 1986 ;
Huberet al, 1989 ; Perinet al, 1989 ; Broughtort al, 1990 ; Censot al, 1990 ; Malloy

et al, 1990 ; Sinfiorianiet al, 1991), avec, des sujets présentant des score®lde
significativement tres bas (jusqu’a 50% des sujetss certaines études), et, d’autre part, des
sujets présentant des scores légerement inférigan®e normaux, par rapport aux sujets
contrbles issus de la population générale. De stetléférences sont justement dues au
recrutement trés hétérogene des patients (on yurar indiffefremment des formes
congeénitales et des formes de I'adulte classidies) résultats marquants de cette période sont
la mise en évidence (i) de la corrélation entrenieeau intellectuel (Ql global) et la
transmission maternelle de la maladie (une tendanckes QI faibles, voire des retards
mentaux, est unanimement admise) ; ainsi quedesaverses autour des corrélations entre
(i) degré de handicap physique et altération digmi (iii) age d’apparition des symptomes
musculaires et altération cognitivef.(tableau 1.1.). L’idée d’'une lecture clinique seliage

d’apparition des symptdémes musculaires était domergeante ; de méme, avec I'avénement
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des meéthodes d'imagerie cérébralies travaux sur les relations entre les anomalies
structurales cérébrales et les troubles cogniifsafent leur apparition, au début des années
1990. Censoret al (1990) proposent d’éclairer la réflexion sur ¢mdtionnement cognitif
dans la DM1 en prenant en compte les trois factsurgants : I'age d’apparition du déclin
mental, son éventuelle progression, et ses rekatwgac les symptémes musculaires.

Toujours avant 1991, nous pouvons noter égalemenmtles résultats mettent déja en avant
des altérations des capacités visuo-spatialesnstragtives (Bircet al, 1983 ; Censost al,
1990, Malloyet al, 1990), ainsi que des difficultés dans les taamgsiquant le lobe frontal ;
avec une dissociation entre les performances ndrekes (déficitaires ; selon les tests
évaluant les fonctions visuo-spatiales et/ou lesP@iformances) et les capacités verbales
(mieux préservées) [Hubet al, 1989 ; Censoret al, 1990 ; Malloyet al, 1990]. Cette
dissociation différencie la DM1 de certaines aupathologies neuromusculaires, comme la
myopathie de Becker et la myopathie Facio-Scapuloiétale (FSH), pour lesquelles
certaines études avaient mis en avant des QI veripéérieurs aux QI performances de la
WAIS (Karagan & Sorensen, 1981).

En 1994, au moins cing articles sur I'évaluatios tteubles cognitifs chez I'adulte atteint de
DM1 paraissent, dont quatre avec étude du cervaalRd. Ces travaux s’accordent sur un
point: un nombre tres important de patients presetes lésions de la substance
blanche (LSB): de 71 a 100% des sujets, selontieteg (Abeet al, 1994 ; Damiaret al,
1994a ; Damiaret al, 1994b ; Censoret al, 1994). Ces Iésions sont sous-corticales ; bien
gue la localisation de ces lésions soient tresdéersur I'ensemble du cerveau, on retrouve
particulierement, d’'une étude a une autre, unelisatin au niveau des pbéles temporaux,
sans préférence hémisphérique (Damégdnal, 1994a ; Censoret al, 1994). Mais pour
Censori, ces anomalies de la substance blancheonie pgs corrélées avec les tests
neuropsychologiquescf{ Censoriet al, 1993°: les auteurs observent une altération
intellectuelle globale chez 50% des sujets, ain&ire altération sévére des capacités visuo-
constructives, et difficultés significatives dams taches impliquant le lobe frontal), ni méme
avec l'age, le sexe, la sévérité ou la durée dudibap. Ces résultats suggerent que ces
anomalies ne seraient guere progressives, et guysfonctionnements neuropsychologiques
ne seraient pas corrélés au statut musculairan¥erse, Abeet al (1994) définissent un lien
entre les lésions de la substance blanche et mestaaltérations cognitives (scores
significativement faibles en fluence verbale catégdje — interprétés par les auteurs comme

20 Cette étude est décrite dans Cenebil, 1994.
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un phénomene de bradyphrénie ; des troubles atterdis évalués par le subtest Calcul du

MMSE, et par le Digit span). Ce lien est obtenudessant les patients DM1 en deux sous-
groupes, selon le degré d’anomalie de la substhtanehe, obtenu par IRM. Les auteurs
mettent en avant le ralentissement cognitif desiepts, signe cardinal d'un
dysfonctionnement sous-cortical. De méme, pour Randt ses collaborateurs (1994a), il
existe bien une corrélation significative entre llesions de la substance blanche et le déficit
cognitif. Enfin, la deuxieme étude du méme prendateur (Damianet al, 1994b) ne
confirme pas ces résultats. Ici, le nombre totalédens n’est pas significativement corrélé
aux altérations cognitives (ralentissement et ti®wtentionnel, évalués par le test du d2 ;
mémoire visuelle, évaluée par le test de Bentanayvec la durée de la maladie et I'age des
patients, ne permettant donc pas de conclure eufalun déclin cognitif.

La question des corrélations entre anomalies ca@liesbet troubles cognitifs ne fait donc pas
I'objet, a ce moment de la littérature, d’'un cormen En ce qui concerne la corrélation entre
le nombre de CTG et les altérations cognitives, aarat al. (1994b) valident I'hypothése,
mais avec un effet de seuil au-dela de 1000 CTdss gue Turnpenngt al, la méme année,
concluent pour une corrélation linéaire. En 1994,y a pas non plus de preuve formelle de
déclin intellectuel et/ou de progressivité desdisicérébrales avec I'age, confirmant ainsi les
travaux de Bird (Birdet al, 1983) et Censori (Censoet al, 1990); mais infirmant
I'hypothése d’une détérioration intellectuelle avéa par Maas, des 1937.

Depuis 1995, les études sur les aspects neurokegiguneuropsychologiques chez I'adulte
atteint de DM1 se sont multipliées. Elles se s@nitablement focalisées sur I'exploration des
guestionnements suscités. Elles ont toutes béaéfles avancées des connaissances en
neurologie : certaines, dirigées par des clinicémsenom, ont permis d’affiner 'analyse du
profil neuropsychologique des patients, avec degsdnien validés, et connus dans d’autres
pathologies ; d’autres études, beaucoup plus psodes études de laboratoire, ont permis de
créer de nouvelles hypotheses quant aux liens Bexgession génétique pathologique et le
développement cérébral des patients.

Nous présentons les principaux résultats de 1986j@urd’hui, en respectant deux axes de
réflexion : 1- le profil neuropsychologique desigats DM1 atteints de formes juvénile et
adulte classique ; 2- I'évolution des altérationgratives, et ses rapports avec les anomalies
cérébrales.

Enfin, sous forme de tableausf.(tableaux 1.2), nous récapitulerons les principegésultats

sur les études de corrélation entre des donnéésigées, cliniques et neurologiques.
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|.3.2. Les atteintes cognitives : la notion de prdfneuropsychologigue chez I'adulte DM1
(les études depuis 1995)

1.3.2.1. Le niveau intellectuel global

Les études portant sur le niveau global d’intefiige des patients DM1 adultes (forme
« classique » de I'adulte et/ou forme de I'adudtene) apres les différentes classifications de
la DM1 ont révélé des données beaucoup moins lygtges qu’'auparavant. Dans la plupart
des études, les patients obtiennent des QI ouatut stognitif global (évalué par le MMSE)
dans la norme, avec des niveaux statistiguementigies a ceux des sujets controles (Van
Spaendonclet al,1995 : QI total m=107.6 ET:18.3; Miawet al, 1997 : Ql a l'aide du
facteur G non verbal de la PM38: m=110,7 ET:9.QupiRzsteinet al, 1997 : MMSE:
m=28,78 ; QI du PM38: m=107,4 ; National Adult ReadTest: m=106 ; Antoninet al,
2006 : MMSE: m=27,69 ET:1.64) ; ou bien des scaiggrificativement inférieurs aux sujets
témoins, mais néanmoins dans la norme (Bungenat, 1996b : QI au PM 38 : m=109,86
ET:9,62 ; Meolaet al, 1999 : MMSE : m=27,9). Sans reproduire les comrees d’antan —
avec des résultats alors si contrastés que I'omgibretrouver des patients avec retard mental
(jJusqu'a 10 ou 20% des sujets) et des patients ane@| total supérieur a la norme dans le
méme groupe — certaines études révelent cependansabres situés dans la limite de la
normale, voire dans la zone subnormale, signifreatient inférieurs aux groupes témoins.
C'est le cas de l'étude de Bachmaenal. (1996), dont 35% des sujets (sur un groupe
constitué de 40 patients) obtiennent des scoreprsmntre 24 et 27 au test du MMSE ; ou
celles de Peringt al, 1999 (WAIS : QI total:85,3 ET12,6 ; QI Verbal;7/ET:12,2 ; Ql Non-
verbal:84,1 ET:11,7, tous ces scores étant infégiaux groupes témoins constitués de sujets
neurologiques, sains et proches non-atteints detssDM1), de Modonet al, 2004 (sur 4
groupes, classés selonn€TG, 3 groupes obtiennent des moyennes situées 2htet 27 au
test du MMSE), et enfin de Sistiagh al, 2009b (sur une version espagnole abrégée de la
WAIS-III, les sujets du groupe DM1 obtiennent uneyenne de 85). Entre ces études, la
principale différence réside dans le recrutemeastpddients. En effet, celles qui retrouvent les
scores moyens les plus bas sont constituées dengaprésentant des handicaps multiples,
alors que les autres ont évalué des patients aagehahdicaps |égers ou modérés (a la fois
cliniquement et sur laCTG). Pourtant, la preuve d’'une étroite corrélagotre le niveau de
handicap musculaire, le nombre de répétitions dé& €flle niveau d’intelligence globale n'a

a7



jamais été avancée. Néanmoins, dans les formeéadidté de la DM1, un certain consensus
est trouvé, et il est admis que, dans un conteliteetligence normale ou subnormale,

certaines altérations spécifiques sont retrouvdesla & Sansone, 2007).

[.3.2.2. Fonctions exécutives

Dans les fonctions exécutives, un test classidgié)Visconsin Card Sorting Test
(WCST), permet d'évaluer la déduction de regles Rdentification de catégories, le
maintien de regles, et la flexibilité conceptuelamns leur travail de revue de la littérature,
Sigford & Lanham (1998), mettent en avant les téssilconflictuels observés dans ce test.
Dans certaines études, les résultats des patiekits §nt altérés (Censogt al, 1990,
Woodwardet al, 1982), alors que dans d’autres, elles sont préss (Malloyet al, 1990 ;
Palmeret al, 1994 ; Stusst al, 1987; Van Spaendoneit al, 1995).

Au-dela des differences méthodologiques (notammentype de patients inclus), les
différences peuvent s’expliquer du fait que n’intpdaquelle des étapes citées précédemment
peut étre altérée. Or, les chercheurs ne reléventqujours I'ensemble des résultats que le
test permit d’obtenir. Pour exemple, Van Spaendoetclkal. (1995) ne trouvent pas de
différence significative entre les sujets DM1 (fesrjuvénile et adulte) et le groupe controle
(sujets sains) au WCST ; mais ils n'ont évalué tpu@ombre de catégories correctement
découvertes par le sujet, et le nombre d’essaissséaes. Rubinzstegt al. (1997), sur le
nombre de catégories découvertes sur 6 possiblesretiouvent qu’une tendance a
I'altération, comparés aux sujets sains. Entre dmsx travaux, en 1996, Bungenetr al
mettent en évidence un manque de flexibilité mental travers plusieurs tests, mais
notamment grace au nombre de persévérations efegtar les patients au WCST. Par la
suite, toutes les études ont retrouvé une altéraignificative a ce test (Meokt al, 2003;
Winbladet al, 2006a; Sistiagat al, 2009b). Pourtant, ces études n’ont évalué quernebre

de catégories devinées.

Un trouble de la planification et de la résolutdmproblémes a été démontré par Mexlal
(2003), par I'évaluation de la Tour de Londres.

Le test STROOP d'interférence Couleur-Mot semble §armi les plus sensibles dans
'évaluation du profil cognitif des patients DM1 wdtes ; aussi bien pour évaluer le

ralentissement de la vitesse de traitement deofmétion que pour le déficit en capacité
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d’inhibition. Pour Van Spaendonait al (1995), il s’agit du seul test auquel les pasent
obtiennent des résultats significativement infésea ceux des témoins. Ainsi, ce processus
exécutif est altéré chez la majorité des sujets gféet, jusqu’'a 72% des patients peuvent
obtenir des scores pathologiques a la tache dférrce « Couleur du mot » (Meath al.,
2003 ; Modoniet al, 2004 ; Antoniniet al, 2006 ; Winbladet al, 2006a ; Sistiagat al.,
2009Db).

On retrouve, dans certaines études, une altérdésriluences verbales (Abeal, 1994, qui
eévoquent alors un phénomene de bradyphrénie ; &aall, 2006), qui caractérise un trouble
exécutif de la génération d’informations (Godefrely al., 2008). Une fois de plus, ces
résultats sont contredits par d’autres étudesngquiémontrent pas d’altération significative
dans ce méme test (Van Spaendoetchkl, 1995 ; Rubinzsteiet al, 1997 ; Antoniniet al,
2006). Dans l'étude de Modomt al (2004), c’est la fluence phonologique (donner le
maximum de mots commencant par telle letteeg les lettres A, F ou S) qui est
particulierement altérée, et ce, pour le grouppatents qui ont les plus petites expansions de
répétition de CTG, mais qui sont aussi les plusagéci laisse a penser que les formes de
'adulte (porteurs de petites expansions), indépamdent de I'importance caiCTG dans les
leucocytes (facteur pathogene de la maladie), dppefraient un déclin cognitif de certaines

fonctions au fur et & mesure du vieillissement.

1.3.2.3. Capacités visuo-spatiales/visuo-construegs

Ces capacités cognitives ont principalement ét&des dans la DM1, par deux outils
d’évaluation, tres reconnus en neuropsychologie :

- Les cubes de Khos : a l'aide de cubes dont lessfaont soit blanches, soit rouges, soit
mi-blanches et mi-rouges, le patient doit construine figure en recopiant un modele
dessiné en 2D. Le langage n’intervient pas danteste La compréhension de la tache
requiere une évaluation spatiale mais aussi descitép d’analyse et de synthése. Une
bonne performance ne nécessite pas qu’'une bonngrébemsion de la tache, mais aussi
des capacités de coordination visuo-motrice ettcacts/e.

- La Figure Complexe de Rey (FCRey): le sujet dmpier une figure géométrique
complexe ; celle-ci est constituée d'une armatuiacjpale au sein de laquelle sont

intégrés des eléments secondaires. Plusieurs tigpaitements sont ici requis : I'analyse
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visuo-spatiale des informations, la planificatioa kh séquence graphomotrice et enfin
'exécution proprement dite. La stratégie de copiest-a-dire la facon dont le sujet va
organiser sa reproduction, I'orientation des défés éléments dans I'espace, la précision
et le temps de réalisation sont pris en compte.el@rcice supplémentaire peut étre
administré 20 minutes apres; il s’agit de dessineouveau la figure, de mémoire, c’est-a-
dire sans le modeéle. La qualité de la planificatams de la copie est supposée étre corrélée
a la qualité de la production de mémoire.

=> le type de dysfonctionnement mis en exergue paedede la FCRey est « I'apraxie
constructive ». Les lésions connues pour entrafietie apraxie sont surtout pariétales
(parfois frontales) : si la Iésion se situe dahgémisphére droit, alors I'apraxie constructive
est souvent associée a une négligence spatiaktérale (NSU), entrainant une attraction
des éléments gauches vers la droite, qui va estrairte désorganisation topographique de
'ensemble de la reproduction avec, cependant, home réalisation des détails. Si la
Iésion se situe a gauche, la forme globale eseptésmais les détails manquent. Si les
Iésions sont frontales, alors on observe plutét alosence de plan d’ensemble dans la

reproduction, ainsi qu’'un déficit de contréle dgp&formance.

Comme pour les fonctions exécutives, la revue tiierditure réalisée par Sigford & Lanham
(1998) met en avant des résultats conflictuelss: dapacitésVisuo-spatialeset visuo-
constructivesie sont pas significativement altérées chez lg¢stssiDM1 versus groupes
témoins, dans les études de Paleteal (1994), Portwoocett al (1986), Stusst al (1987),

et enfin Van Spaendonak al (1995) ; mais elles sont altérées dans les étuelé¥alkeret

al. (1984), Censoret al (1990), et Malloyet al. (1990).

Mais a partir de 1996, toutes les études évalussitapacités cognitives ont mis en avant un
déficit plus ou moins important sur des échantdlaie patients atteints de DM1 adulte ; que
ce soit, 1- au test des cubes de Khos: Bungsnat (1996b) observent des résultats
significativement inférieurs aux sujets témoinsgzhn groupe de sujets DM1 peu atteints sur
le plan fonctionnel ; Wigg & Duro (1999) soulignates performances faibles chez 66% des
sujets, dans une étude sur des patients atteintiffdecntes formes de la DM1 (enfants et
adultes) ; ou que ce soit 2- au test de la FigarBely : Modonet al. (2004) observent de 0 a
36% de scores pathologiques a la copie du Rey, dbszpatients atteints de DM1 forme
adulte, selon les groupes (groupes classés seln@T6&), sans corrélation avec hE€TG.
Meolaet al (1999) soulignent des déficits majeurs a ce tdsdz les sujets DM1. Dans cette

étude, 47% des sujets atteints de DM1 obtiennentsderes déficitaires au cours de la phase
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de copie (et 53% au cours de la phase de rappsl¥tiatégies utilisées révélant des troubles
de la planification (absence de structuration dssitepar étape). Ces résultats sont confirmés
par I'étude récente de Sistiagihal. (2009b), effectuée sur 121 sujets adultes atteimtOM1
(formes juvénile et adulte classique). Cette étugleele une altération significative des
capacités visuo-constructives, sur un échantillpatients avec des QI moyens faibles (mais
dans la norme). Dans cette étude aussi, les awteulignent le déficit en ce qui concerne les
stratégies de planification a la copie de la FCReg. déficit de planification visuo-
constructive apparait en dehors de troubles descitép visuo-spatiales pures, testées au Test
de jugement d’orientation de ligne de Benton. Ceseovations vont plus dans le sens d’un
trouble des fonctions exécutives que d'une alt@nagiariétale droite du niveau spatial. Les
mémes observations étaient avancées par Bungeaérn(1996b), qui interprétaient alors les

échecs des sujets DM1 au test des cubes commenquenée flexibilité mentale.

[.3.2.4. Mémoire

Bien que certaines études n’aient pas pu le mettrévidence (Van Spaendonekal,
1995 ; Sistiagat al, 2009b), la plupart des auteurs s’accordent pader d'altération de la
mémoire chez des sujets adultes atteints de DMinar@our des sujets porteurs de petites
expansions (Rubinsztegt al, 1997). Il peut s’agir de la mémoire des chifféeesourt terme
(évaluée par le test Digit Span de la WAIS, et ifigativement altérée dans les études de
Bungenert al, 1996b ; Meolat al, 1999 ; Antoniniet al, 2006), de la mémoire verbale (a
long-terme : 61% des sujets échouent au test geekafhistoire dans I'étude de Meata al.,
1999 ; en rappel immeédiat, dans I'étude de Winkdadl, 2006), de la mémoire visuo-
spatiale/constructive a long-terme (évaluée paedede la FCRey, dans les études de Meola
et al, 1999 ; Antoniniet al, 2006 ; Winbladet al (2006). Enfin, Modonget al (2004), ont
mis en avant une tendance au déficit de la ménfaisaelle et verbale) a long terme avec le
vieillissement, soulignant ainsi I'hypothese d’udétérioration progressive des fonctions

temporales.
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[.3.2.5. Attention et vitesse de traitement de l'iformation

En 1994, deux études de Damianal (1994a & 1994b) objectivent des troubles de
I'attention/concentration visuelle et de la vitegsgychomotrice chez plus de 50% des sujets
atteints de DM1 évalués par le test d2.

La vitesse de traitement de I'information cognitpeut également étre évaluée par les tests de
Stroop (vitesse évaluée en condition de tachesnmiigues et de taches nécessitant un
contrle inhibiteur) et du Trail Making Test (viges évaluée par une tache motrice et
d’attention visuo-spatiale simple et par une taofwrice nécessitant une attention visuo-
spatiale contrélée et des capacités de flexibitigntale). Des performances altérées a ces
tests ont été observées au cours d’études red@iieblad et al, 2006), parfois corrélées a

une réduction de la qualité de vie liée a la s@htdonini et al, 2006).
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1.3.3. L’évolution des altérations cognitives, etes rapports avec les anomalies
cérébrales.

Comme nous l'avons dit préecédemment, jusqu’au milles années quatre-vingt dix,
la plupart des études ont infirmé I'hypothése didémlin cognitif, dans la DM1 (Birét al.,
1983 ; Censoret al, 1990, 1994 ; Mallot al, 1990 ; Tuikkaet al, 1993 ; Damiaret al,
1994b). Seuls, Sinfioriargt al (1991) mettent en avant un léger déclin de la aiara long-
terme avec le temps (analyse longitudinale de liémia, de 6 a 12 mois d'intervalle). La
plupart de ces études tirent leurs conclusions réir pge I'observation d'un manque de
corrélations directes entre les altérations coggstiet 'age des patients. Cette analyse serait
probante si tous les patients débutaient la makadiméme age, or ce n'est pas le cas. Il faut
donc croiser I'age des individus avec celui depaition de leur maladie. Il s’agit alors de la
« durée de la maladie », indice a priori plus d#aspour déterminer I'évolution des
symptoémes. Dans les études précédemment citéesoiCart Damian ont utilisé cette
meéthode. Pourtant, le lien entre les symptomesqcias (faiblesse musculaire et myotonie) et
les altérations cognitives ne sont pas clairespios (f. tableau 11.1.). Censogt al. (1994)
soulignent d'ailleurs que le déterminisme génétigaes le cerveau serait indépendant du
statut musculaire. La meilleure fagon d’évaluedéelin des capacités cognitives reste donc
'analyse longitudinale, ou mesures répétées diéfer
En 1998, Ashizawa pose la question de la differemtee les anomalies cérébrales retrouvées
chez l'enfant atteint de DM1 (hypothése d'un precssdéveloppementale) et celles de
'adulte (hypothése d’'un processus neurodégéngra&iiitte dichotomie est reprise par Di
Costanzeet al (2002), pour opposer la forme congénitale ebltane adulte. Modonét al
(2004) soutiennent cette hypothese, en précisamtl@uéclin cognitif, dans les formes de
'adulte, serait d’abord frontal puis temporal. Gg& une étude longitudinale, ils étayent cette
hypothése quatre ans plus tard (Modenal, 2008). En effet, ces chercheurs ont relevé une
baisse significative des performances des patidats les tests évaluant les capacités
verbales (fluences sémantiques et nomination desreintle verbes), et une tendance a une
réduction des performances aux tests mesurantolesidns exécutives (une épreuve de
double-tache et le nombre d'erreurs au Stroop). @5 mémes patients obtiennent des
résultats identiques (voire meilleurs) que lors laepremiere évaluation dans les autres
domaines tels que mémoire, raisonnement visueb(Bssive Matrices de Raven) et MMSE.
De plus, le déclin cognitif n’est pas corrélérdiTG mais a I'age des patients. lls postulent

ainsi I'hypothése d’'une Démence Fronto-TemporalETD qu’il sera nécessaire de tester
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ultérieurement. Sansonet al (2007), par la réévaluation de 14 patients danseimps,
concluent que les altérations cognitives frontaegpirent significativement avec le temps.
Mais, pour eux, ce type d’évolution négative nergagas d’autres secteurs de la cognition,

pas méme les capacités verbales (testées suryhigi@dalités : mémoire, langage).

Les études d'imagerie par résonance magnétigueedieau (IRM) ont mises en
évidence, dans la forme adulte de la DM1, des iéBements ventriculaires (Abet al,
1994 ; Martinelloet al, 1999) corrélés ou non a l'altération cognitivage atrophie corticale
et des lésions hyperintenses de la substance lelgoblez 70 a 100% des sujets observés).
L’atrophie corticale est le plus souvent diffuseufidret al, 1989 ; Hashimotet al, 1995 ;
Miaux et al, 1997), mais avec une prédominance dans les fobesux et temporaux. Les
lésions de la substance blanche (LSB) peuvent é@edues, globales, ou plus focales,
notamment dans la partie antérieure des lobes tempcsous-corticaux, sans préférence
hémisphérique (Hubeat al, 1989 ; Censort al, 1994 ; Damiaret al, 1994b ; Miawet al,
1997). Ces résultats en imagerie cérébrale sofaiparorrélés aux déficits cliniques (Huber
et al, 1989) — comme pour Damiabal, 1994a, qui corrélent les LSB sous-corticalesdee
profil cognitif observé, notamment le ralentissetnpaychomoteur. Pour ces auteurs, les
déficits cognitifs sont compatibles avec une déraesmus-corticale, et seraient donc associés
aux LSB sous-corticales et a I'atrophie cérébraans pour autant retrouver de corrélation
entre les altérations cognitives et la durée deddadie de leurs patients. A l'inverse, dans
une seconde étude du méme auteur, publiée la ménée §Damiaret al, 1994b), les LSB
ne sont pas corrélées avec les performances nguhmsgiques, mais elles sont corrélées
avec la durée de la maladie et 'dge des patieéhtsnombre relativement important d’autres
études n’ont pas retrouvé de corrélation entrerddilpcognitif et les anomalies cérébrales
observées par IRM traditionnel (Sinfioriagti al., 1991 ; Censoret al, 1994 ; Meoleet al,
1999), rendant toute interprétation hasardeusga@uce
Une étude (Meolat al, 1999) par tomographie par émissions de positfeE3 scan) mis en
evidence une réduction du flux sanguin cérébrat des lobes frontaux (cortex orbitofrontal,
meédian et dorsolatéral) et temporaux bilatéraunsiajue I'hypothalamus et le ganglion de la
base gauche. Ces résultats sont intéressant@nscdnsidere : premierement, I'implication
des lobes frontaux dans les processus exécutifsient altérés dans la DM1 (manque de
flexibilité mentale, troubles attentionnels, erewtans la prise de décision en condition
émotionnelle [Flodert al, 2008]) ; deuxiémement, « que le cortex orbitofab et les poles

temporaux sont des régions interconnectées coastitin réseau crucial pour le contréle du
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comportement émotionnel » (Meolat al, 1999); et, enfin, les implications de
'hypothalamus dans la régulation du stress etgdagylions de la base dans des fonctions
cognitives telles que I'apprentissage, la mémditeseémotions.

Antonini et al. (2004), grace a I'étude de 22 patients (dontésgmtant une forme infantile)
par morphométrie voxel, comparés a des sujets,saimsmis en évidence une perte de
volume du cerveau dans la DM1. La perte de volumdadsubstance grise corticale était
localisée préférentiellement dans les cortex fraxtpariétaux et temporaux bilatéraux, ainsi
gue dans le gyrus supérieur occipital gauche. Le=uges rappellent alors I'implication de ces
aires cérébrales dans les altérations cognitiVies tgue attention, mémoire et fonction visuo-
spatiale, et dans ce qu’ils appellent « troubledmrsonnalité », tels que apathie, dépression
et anxiété, troubles fréquemment observés dans N&l,Dcomme nous le verrons
ultérieurement. Dans cette étude, I'absence deéledion significative entre les Iésions
hyperintenses de la substance blanche et la dimmute la substance grise, amene les
chercheurs a conclure qu'’il s’agit de deux procesgli progressent indépendamment.

De méme, le fait qu'il n’existe, dans cette étualecune corrélation entre I'atrophie corticale
et lenCTG ou le degré d’atteinte musculaire, suggerel'qtteinte cérébrale dans la DM1 ne
progresse pas simultanément avec l'atteinte museulat, plus important encore, qu’ils
doivent étre liés a des facteurs différents. Cedtérogénéité dans I'expression phénotypique
de la maladie s’expliquerait, selon Modoai al, (2004) par le fait que I'expansion
pathologique des CTG apparaisse par une instabilaéois lors de la méiose et de la mitose.
De plus, ces auteurs stipulent la notion de « ngogasomatique » dans les tissus constituant
le SNC des sujets atteint de DM1, forme adulte t(far etal., 2000 ; Modonet al., 2004).
L’ampleur de I'expansion des alleles mutées neitspas la méme d’une région a une autre
du cerveau. Cette mosaique expliquerait que leshalies cérébrales ne soient pas également
réparties chez un méme sujet; ainsi que la relatnétérogenéité dun patient a
lautre. Inversement, cette mosaique serait absgats les formes néonatales. Il y aurait
uniquement, dans les formes néonatales, des atlelgsnant de trés grandes répétitions de
CTG. La présence précoce de ces repétitions impedadans le cerveau, altererait
I'expression des genes qui régulent, plus tardeteges du déeveloppement cérébral.

Les études sur les protéines tau (Vermeedd,, 1996 ; Sergearmt al, 2001 ; Sezneet al,
2001 ; Leroyet al, 2006a & b) mettent en évidence des altératipgsiques dans la DM1,
notamment dans I'hippocampe, le cortex entorhiedlla plupart des aires temporales.

Certains auteurs (Sergeaet al, 2001) considerent la DM1 comme une « tauopathie
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particuliere. La présence de telles altérationsrmagent étre liées a une dégénérescence
neurofibrillaire, processus majoritairement impiqians la maladie d’Alzheimer.

Les mécanismes génétiques et moléculaires pouvaet i@pliqués dans le processus
pathogene impliquant le systéme nerveux central saitiples et complexes. Pour de plus
amples informations a ce propos, nous renvoyorsckeur a deux revues de la littérature

récentes et complétes (Schara & Schoser, 200&eale & Cisneros, 2008).

Tableau 1.2. Principales études de corrélations entre données génétiques, neuromusculaires
et neuropsychologiques

Corrélés Non corrélés

- Altérations cognitives &

Woodward et 17 faiblesse musculaire, atrophie

al, 1982 :
et myotonie
- Altérations cognitives &
. transmission maternelle
Bird et al., 29
1983 - Altérations cognitives & sévérité
handicap
-Sévérité de la maladie &
altérations cognitives
Huber et al., 41 - Age d’apparition des symptémes & -Sexe & altérations cognitives
1989 altérations cognitives -Extension de I'atrophie
cérébrale & sévérité de
I'altération intellectuelle
Broughton et 8 - Altérations cognitives &
al., 1990 troubles sommeil
. - Altération cognitive &
Censorietal, . . A
20 atteinte musculaire, age,

1990 transmission

-ni Lésions de la substance
blanche (LSB) ni atrophies &
Sinfioriani et altérations intellectuelles

al. 1991 37 - ni age apparition des

’ symptdmes ni durée ni

sévérité de la maladie &
altérations cognitives

Harley et al., 439 -CTG & sévérité du handicap
1993 -CTG & age de début de maladie
Novelli et al, 116 -CTG & manifestations cliniques
1993
Tuikkaetal, | 35 (dont l?;r/l memotre i‘isﬁ’;e'
1993 5 Cong.) P physique,
transmission
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Censori et al,

- Atrophies & altérations
cognitives

25 - LSB & altérations cognitives,
1994 N , A
age, durée maladie, sévérité
handicap
Damian et al., . -
19944 22 -LSB & altérations cognitives
- LSB & altérations cognitives,
Damian et al - LSB & durée maladie, 4ge age apparition
1994b M 28 - CTG & altérations cognitives, age - CTG & IRM, durée maladie
apparition - Altérations cognitives &
durée maladie
Turnpenny et 55 -Age d’apparition des symptémes & QI -CTG & QI
al., 1994
Jaspertet al., "CTG & severite d.u handicap - CTG & cataracte, myotonie,
1995 14 muscuhire anomalies cardiaques
-CTG & age de début de maladie
-atrophie cérébrale et LSBsc &
Bachmann et P .. , .
40 altérations cognitives, durée maladie,
al, 1996
CTG
. -CTG & anomalies cérébrales
Miaux et al.,
1997 13 (IRM)
-LSB & altérations cognitives
- CTG & déficit cognitif
Rubinzstein 36 (mémoire)
etal,1997 - Durée du handicap & déficit
cognitif (mémoire)
Garcia-Gomez 78 -CTG & manifestations cliniques
etal, 1999 d
Kinoshita & 40 -CTG & Q], indice d’apnées
Hirose, 1999 -CTG & handicap musculaire
Meola et al., 20 - Lésions cérébrales (IRM) &
1999 altérations cognitives
Perini et al., -Altérations neuromusculaires
1999 17 "CTG & QI non-verbal et toal & altérations cognitives
-CTG & manifestations
cliniques (diabéte, cataracte,
Marchini e¢ 24 -CTG & sévérité handicap fonctionnel stérilité, trf)uk.)les dl% sommeil,
al, 2000 atrophie, insuffisance
respiratoire, troubles
cardiaques)
- CTG & altérations cognitives
-CTG & traits de personnalité
Meola et al,, 21 « évitant »
2003 - Tests neuropsy &

hypersomnolence
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. 70 -CTG & altérations cognitives
Modoni et al., o ,
(dont 10 -Altérations musculaires &
2004 P \s
Cong.) altérations cognitives
Antonini et -ni CTG 1,11 {%ge’/sexe n.l Durée
20 ou Sévérité Maladie &
al, 2006 o .
altérations cognitives
Winblad et al, -CTG & altérations cognlltlve.s da.ns la
2007 50 plupart des tests (dont exécutif, vitesse
et attention)
-LSB (Insula) & QI -CTG & :cablt.eau cllnlqp(.e
Kuo et al, M . -CTG & altérations cognitives
17 -LSB (temporales) & gravité maladie i Lo
2008 A -CTG & anomalies cérébrales
-LSB (frontales) & age
(IRM)

Modoni et al., - Age & déclin cognitif (fonc. L1 -
2008 34 exécutives, linguistiques) - CTG & déclin cognitif
Antonini et 22 - Atrophie cerveau & CTG ni

al., 2009 niveau handicap
. CTG & altérations cognitives A -
Sistiaga et al., 121 (déduction, capacités visuospatiales, CTG & altérations cognitives

2009b

plannification, mémoire)

(flexibilité mentale, inhibition)
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1.4. Le profil psychologique et émotionnel dans la DM1

|.4.1. Les types de personnalité

La personnalitépeut se définir comme «le résultat, chez un sdetné, de
lintégration dynamique de composantes cognitivgsilsionnelles et émotionnelles.
L’agencement de ces différents facteurs constiagettaits de personnalité, a savoir les
modalités relationnelles de la personne, sa fagopedcevoir le monde et de se penser dans
son environnement » (Galet al, 2007). D’apres ces auteurs, « une personnaditéent
pathologique lorsqu’en se rigidifiant, elle enteithes réponses inadaptées, une souffrance, et
un certain degré de dysfonctionnement social » &all al, 2007). La définition qu’en
propose I'Organisation Mondiale de la Santé dandixé&me révision de la Classification
Internationale des Maladies (CIM-10) est la suigankModalités de comportement
profondément enracinées et durables consistanesnéctions inflexibles a des situations
personnelles et sociales de nature trés variéaefiggsentent des déviations extrémes ou
significatives des perceptions, des pensées, destiens et particulierement des relations

avec autrui par rapport a celles d’'un individu mogéine culture donnée ».

Difféerents auteurs décrivent des caractéristiquesciiques au plan psychologique, voire
méme des types de personnalités qui seraient gr@une personnes atteintes de DM1. Le
type de personnalité le plus souvent observé demgtlides sur la DM1 est la personnalité
evitante (Meoleet al, 2003 ; Bungeneet al, 1996b, Kalkmaret al, 2006). Bungeneet al.
(1996b) (résultats publiés en anglais par Delapd®®8) observent également des traits
obsessionnels-compulsifs, schyzotypiques et paagnes, qui ne sont pas toujours retrouvés
dans les autres études (Kalknsral, 2006). L'évaluation de la personnalité chez 1fepés
DM1 adultes a révélé une incidence importante dactaristiques dépendantes, en I'absence
de troubles sévéres de la personnalité. Pour desrauces traits de personnalité, associés a
des scores importants de dépression, seraient ghaa@erbés par les effets invalidants de la
maladie, qu'une conséquence directe des anomaliébrales.

Le travail récent de Sistiagat al (2009b) sur 121 patients adultes, met en avasttrags

paranoiaques et agressifs significativement élataxyrrélés au nombre de CTG.
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Les types de personnalité prévalant dans la DMdiesgirdonc représentatifs des groupes A -
qui correspondent aux personnalités "psychotiquagluant les personnalités paranoiaques,
schizoides et schizotypiques (traits caractéridant sujets « bizarres ») - et C - qui
correspondant aux personnalités "névrotiques” ;luamt les personnalités évitantes,
dépendantes et obsessionnelles-compulsives (tai&Etérisant les sujets « anxieux »)- de la
classification américaine des troubles mentaux (B8M Le groupe B, qui inclut les
personnalités antisociales, borderline, histrioagj®et narcissiques (traits caractérisant les
sujets eémotifs et d’apparence théatrale), n’estrppeésenté dans les types de personnalité

observés dans les études sur la DM1.

Un groupe de chercheurs (Winblagt al, 2005), s’inscrivant dans une approche
dimensionnelle de la personnalité, observe desescsignificativement faibles en ce qui
concerne l'accomplissement de soi (reflétant, depéat des patients, un sentiment
d’incapacité a faire face aux obstacles et descdlfés dans la réalisation de leurs buts) et
une tendance a des scores faibles en ce qui cenlzeooopérationcpoperativeness serait
caractéristique des individus qui préferent latede a la compagnie et qui ne fonctionnerait
pas de maniere adaptée au sein de groupes soriaims) que des scores significativement
élevés en ce qui concerne le tempérament « éviteoherdanger » (arm avoidance-
caractérisé par une tendance au pessimisme, aimtesrales sujets ont tendance a étre en

proie au doute, a la peur ; ils sont enclins antédité et a la fatigue).

1.4.2. Anxiété et dystrophie myotonique de Steinert

Dans la DM1, I'anxiété a été relativement peu é&eadcomparativement aux troubles
de la personnalité et a la dépression. La plupast aliteurs s’accordent sur le fait que la
symptomatologie anxieuse ne serait pas supérieucella retrouvée dans la population
générale (Cuthilet al, 1988 ; Colombet al, 1992 ; Bungenegt al, 1996b). Néanmoins, au
minimum une étude italienne récente (Antoniei al, 2006) retrouve des scores
significativement plus importants que les sujetstiddes, en ce qui concerne 'anxiété. En
effet, les auteurs rappellent que les traits deqguaralité observés dans la maladie de Steinert
(évitant, dépendant, obsessionnel-compulsif, paggiéssif) sont des traits de personnalité
anxieux. Pour ce qui est de leur étude, ils ontu&g20 patients atteints de DM1, formes

Juvénile et Adulte. Au total, et comparativement aarmes italiennes de la STAI-Y (échelle
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de Spielberger), 45% des sujets souffraient d’daéxigit et état. De plus, 40% des sujets ont
une anxiété importante, évaluée par I'échelle d&éxde Hamilton (différence significative
avec le groupe témoin de sujets sains). L'anxigtié-€tait directement corrélée avec la durée
de la maladie, ce qui pourrait étre interprété cemuom ajustement a cette affection

progressivement invalidante (Palnetral, 1994).

|.4.3. Troubles émotionnels et troubles dépressiftans la DM1

Depuis trés longtemps, la symptomatologie dépres®st décrite comme une
caractéristique de la dystrophie myotonique. Steirf@909), dans ses travaux initiaux
décrivant la maladie qui porte aujourd’hui son noobservait déja des anomalies du
comportement et une susceptibilité marquée chepatsnts, sans les décrire précisément.
Curschmanft, en 1912, serait le premier & avoir officiellemdatrit la maladie de Steinert
comme une pathologie associant des atteintes spmeatmultisystémiques et des troubles du
caractére. Ces troubles du caractere étaient défnmcipalement par de l'instabilité, de la
suspicion et du manque d'intérét. Peu aprés, R¢h@16f% signale que « l'apathie, la
somnolence excessive, le manque de motivatioreetdpacités mentales diminuées sont des
caractéristiques communes de la dystrophie myoteniq
Néanmoins, plusieurs différences résident dangsaription de ce trouble de I'humeur chez
'adulte atteint de DM1 ; notamment en ce qui coneeson intensité et sa frequence entre les
différentes études :

1- Dans la dystrophie myotonique de Steinert, desanixeimportants de symptomes
dépressifs sont relevés par certains auteurs, powalker jusqu’'a des nombres d'épisodes
dépressifs majeurs significativement supérieurgux de sujets témoins, ou supeérieurs aux
résultats épidémiologiques de la population géaéf@rumbacket al, 1981 ; Duveneclet
al., 1986 ; Brumback, 1987 ; Hubet al, 1989 ; Colombcet al, 1992 ; Abeet al, 1994 ;
Palmeret al, 1994 ; Bachmanet al, 1996).

Parmi ces études, celle de Brumback (1987) montegjusqu’'a 100% des sujets présentent
des troubles de I'appétit, une apathie et une témud’intérét dans les activités quotidiennes,

ainsi qu’'un profil élevé de dépression évalué péchielle D du MMPI. Ces troubles de

2L cité dans Brumback, 1987.

2|dem
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’humeur sont, chez les DM1, supérieurs aux nivedexdépression de groupes controles,
constitués pourtant d’autres maladies neuromuseslagét de maladies non neuromusculaires
dites « plus invalidantes », comme la scléroselaques. Pour Gadt al (2006), les résultats
tres significatifs des patients DM1, comparés a sigets sains, au criteredejection»
(dépression ou douleur morale en francais) de I[M®@Profile of Mood States), sont
cohérents avec les perturbations thymiques déd#ss la littérature.

Dans une étude portant sur 37 patients DM1 (Bachn&tnal, 1996), toutes formes
confondues, évalués par un entretien « psychiariqles auteurs décrivent un ralentissement
psychomoteur significatif chez 54% des patientg apathie (41%), de la dépression (16%)
et une irritabilité accrue (19%). Nous citions gdemment cette étude comme faisant partie
de celles qui décrivent une forte perturbation dégive, dans la DM1. Néanmoins, la
description fine des perturbations psychologiguasues par les sujets DM1 — et ce n’est pas
le cas de tous les articles sur le sujet — nousigied’entrevoir une nuance dans ce profil. Si
les scores de ralentissement (54%) et d’apathi&)4bnt étonnamment élevés, celui de la
dépression (16%) est plus "classique”, dans I'étdesemaladies chroniques. Méme si ce n'est
pas le cas de toutes les maladies (a travers leetconsacrées, les patients atteints de
sclérose latérale amyotrophiques apparaissent @euntes : Bungener, 2005), la dépression
accompagne souvent les maladies organiques, dtapiias lorsque celles-ci sont graves et
durables. Bien que I'on puisse penser que la diteabiune maladie permette a un individu
de s’y «habituer », de s’y adapter, en fait, Usiion d’invulnérabilité et I'espoir sont
profondément altérés et ont pour conséquences etésrlpations de 'lhumeur profondes et
durables. Selon Moldirt al. (1993), l'incidence de la dépression est de 6 % 28ez les
sujets souffrant physiqguement non hospitaliséstudé de Bachmanrmet al est donc
intéressante, puisqu’elle témoigne de la nécessitédifférencier une symptomatologie

dépressive, aussi importante soit-elle, de réeisbtes dépressifs majeurs.

2- Ainsi, certaines études sur la DM1 (Cuthell al, 1988 ; Bungeneet al, 1996b ;
Rubinszteinet al, 1998 ; Meoleaet al, 2003 ; Kalkmaret al, 2006 ; ) évoquent plutdt une
tendance dépressive ou une «légére symptomatoldgpeessive », sans présenter de
véritable état dépressif : «[...] un déficit émotieh significativement plus important qui se
traduit par un manque d’expressivité émotionnellee humeur monotone et une diminution
de l'initiative a entreprendre des activités agtésily (Bungeneet al, 1996b) ; il manquerait
en effet au tableau clinique, chez ces patientsloldeur morale, qui est I'élément central

d'un état déepressif majeur (avec les idées de ruleaaemords, de culpabilité, ainsi que les
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idées noires, les idées suicidaires). Ces travaemtionnent une apathie et un manque de
motivation, qui ne sont pas sans rappeler les tesuognitivo-comportemento-émotionnels
décrits dans le syndrome dysexécutif.

3- Deux études récentes (Antoniei al, 2006 ; Winbladet al, 2010) présentent des
résultats relativement similaires entre elles. Degs études, 32 a 50% des sujets atteints de
DM1 présentent des signes cliniques de dépressamscores de dépression obtenus par ces
sujets sont significativement supérieurs a ceux gigsts sains contrdles (Antoniat al,
2006) ou a ceux obtenus par un groupe de sujetittand’autres maladies neuromusculaires
(Winblad et al, 2010). Les patients DM1 de ces études présedeanformes de dépression
légére a modérée.

Un nombre important de sujets présentant un déieotionnel, avec une dépression Iégére a
modérée, seraient les caractéristiques principdéss troubles de I'humeur chez I'adulte
atteint de DM1. L’origine de cet état dépressif @meudo-dépressif) serait alors organique,
notamment par des altérations fonctionnelles oucttrales au niveau du cortex préfrontal
dorso-latéral. Mais, a contrario, il pourrait aussigir d’'une mauvaise gestion des émotions
face aux adversités qu’'impose la maladie. En affeise demande encore a I'heure actuelle si
les troubles de I'humeur observés chez les sujétd @dultes apparaissent de maniere
réactionnelle a la maladie, ou s'ils sont une cquneéce primaire de celle-ci, par le biais des
altérations du systeme nerveux central (SNC). Déémget Bresolin (2006) décrivent
parfaitement ces questionnements : « la dépregsbsouvent documentée, mais il est peu
clair si elle est de nature primaire ou seconddire] Les symptébmes dépressifs peuvent
résulter de la réaction émotionnelle a la malagiié,cause des handicaps et des restrictions
physiques, avec des répercussions financieresatarmelles. [...] Le role de 'amplification
CTG dans la pathogénese des altérations neuroeatesoujours sujet a débat ». Deux
guestions majeures se posent donc : 1- de I'éimldg la symptomatologie dépressive, 2- de
la nature méme de cette symptomatologie : troublactérisé de I'humeur dépressive ou
déficits émotionnels et motivationnels persistaialepitissement, fatigabilité, émoussement
affectif, anhédonie, apathie) ?

Brumback (1987), a la suite d'un essai thérapeatiqeonclut que la symptomatologie
dépressive dans la DM1 serait attribuable a unutiéfa neurotransmission aminergique dans
le SNC; en effet, la symptomatologie dépressivieezcses patients DM1, répondait
positivement au traitement par antidépresseur diitpye amipramine. D’aprés son

expérimentation, les patients se seraient vus am@éliau niveau de « l'indolence », de
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'apathie, du manque d’énergie et de la motivatidauteur va méme plus loin, en postulant
gue les troubles cognitifs retrouvés chez les pttigourraient étre améliorés par ce
traitement anti-dépresseur. Cette hypothése, sdé@nte en soi, a souvent été réfutée par la
suite, par un manque de corrélation entre les ta@suheuropsychologiques et les troubles
emotionnels et de 'humeur (Ale al, 1994 ; Meolat al, 2003).

D’autres auteurs défendent la thése d'une relatiotie les troubles émotionnels et les
dysfonctionnement du SNC (Colombbal, 1992).

D’un point de vue intermédiaire, Bungeretral (1996b) décrivent un type de personnalité
spécifique (type évitant), associé de troubles itigrspécifiques (trouble de I'attention,
manque de flexibilité mentale) et de déficits émmtiels dans le sens d’'une apathie, d’'une
anhédonie et d’'un manque d’expressivité, commetitoast une globalité de symptbmes
intrinseques a la dystrophie myotonique de Steingans s’avancer sur le terrain de
I'étiologie.

De l'autre coté, des partisans « du mode secondaing « réactionnel » de la dépression
existent aussi. lls (Duveneek al, 1986) mettent en avant le fait que les pati@tisints
d’'une autre maladie neuromusculaire progressiveimeatidante (myopathie des ceintures),
mais sans atteintes du SNC avérées, présentetenoence dépressive similaire a celle de la
DML1 ; ainsi, la nature progressive et invalidanéelal maladie serait la raison majeure de la
dépression chez les sujets atteints de DM1.

D’autres (Abeet al, 1994) soulignent la corrélation inverse entrelépression (évaluée par
I'échelle d’auto-évaluation de Zung) et les acésitde la vie quotidienne (évaluées par
I'Index de Barthel) chez 14 patients DM1 ; ainsiuples auteurs, les symptdmes dépressifs
sont causés par l'altération des activités quaiitis (et seraient donc de nature secondaire).
Néanmoins, et les auteurs le confessent, I'invess&galement plausible.

Palmer et al (1994) ont évalués 21 patients atteints de DML Ieg troubles de la
personnalité, de I'humeur, et les capacités coggsti lIs mettent en avant une incidence
importante de symptdomes dépressifs, en I'absencéraidles intellectuels globaux. En
conséqguence, pour les auteurs, les troubles dffetdivent largement refléter I'ajustement a
la maladie progressivement invalidante, plutét tye’@irectement attribuables a I'expression

des dysfonctionnements cérébraux.
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A noter également, comme le rappelle C. Réveflféerque «la personnalité évitante
représente un facteur de risque augmenté pour lelaidbement de troubles dépressifs,
notamment de dépressions dites "atypiques", typadusdépression ».

> Sur la base de ces résultats, que peut apporter metrecherche ?
Parmi les nombreux travaux cités précédemmentitf&sences méthodologiques - tant dans
le recrutement des patients que dans les moddiggsluation de la dépression - sont telles
gu’il semble bien difficile de pouvoir trancher pawne théorie, plutét qu’'une autre, en ce qui
concerne la nature et I'intensité des troublesekgfs, ou en ce qui concerne leur étiologie.
Néanmoins, en regardant de prés ces travaux, blseait que les études présentant le plus de
sujets déprimés ou des déprimés plus séveres, @iéneffectuées auprés de populations
présentant un spectre trés large de la maladidu@ént des patients pouvant étre tres
invalidés). En revanche, les études les plus reptasves de la thése d'un « déficit
émotionnel » sans véritable état dépressif (Bungenal, 1996b ; Rubinzsteiat al, 1998)
ont été realisées auprés de patients peu atteimtdesplan fonctionnel. L'idée d’une
augmentation de la sévérité des troubles dépremais 'augmentation du handicap est donc
a tester ; avec, en arriere-plan, l'idée que l'aegtation du handicap serait fonction de la
durée et de la progression de la maladie. Si chyjgothése se confirme, alors la
symptomatologie dépressive dans la DM1 serait pafiellement « secondaire » ; c’est-a-
dire qu’elle serait causée par des difficultés sgantes a faire face au stress induit par la
maladie, les handicaps et les restrictions socideeplus en plus invalidants. Mais alors
comment expliquer que, méme peu atteints sur le pkasculaire, les patients évalués
présentent tout de méme un déficit émotionnel, ajpethie marquée ? Il pourrait s'agir de
dysfonctionnements limbiques et frontaux, objedidéns cette pathologie. L’étiologie serait
alors organique.
Pour autant, il est nécessaire de considérer Bingsact de I'annonce du diagnostic. Ou bien
encore l'attente angoissante des premiers symptdoessmécanismes de projection induits
par le fait que I'on « deviendra comme » son paremansmetteur » (ou « plus handicapé »
gue son parent, des lors que l'on prend en coraidér le phénoméne d’anticipation
géneétique). En effet, il ne nous semble pas in@tiégu’un individu, méme peu invalidé sur

le plan physique et fonctionnel, puisse développee symptomatologie anxieuse ou

% C. Réveillere : « Dystrophie myotonique de Stdindrspects psychologiques chez I'adulte : diversité
conséquences adaptatives », Maladies neuromussuldér I'enfant et de I'adulte, Actes des 20es Hatre de
la Fondation Garches, 2007, éditions Frison-Roph&lj.
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dépressive, aussi modérée soit-elle. Ce phénom&ndéerit dans les stades précoces de
certaines pathologies, comme dans le VIH par exeifiingeneet al, 1995, 1996¢,1996d).

Il s’agirait alors d’'un phénomeéne « secondaire ».

Mais, ce qui étonne dans les résultats des étudedasDM1 (formes adultes), c’est
'uniformité des réactions émotionnelles et thyngguhez la plupart de ces patients, pouvant
faire penser a une forme commune et spécifiquead®WM1 (Bungeneret al, 1996b).
L’augmentation de la symptomatologie dépressiveuaet a mesure de I'évolution de la
maladie, si elle est objectivée, pourrait égalen@reg la résultante de I'augmentation des

dysfonctionnements cérébraux sous-tendant les ggose&motionnels et/ou dépressifs.

Ainsi, I'évaluation de I'numeur se doit d’étre coleye et multidimensionnelle : il faut, a des
temps différents de la maladie, évaluer a la fes émotions, la dépression, I'anxiéte, les
capacités cognitives frequemment altérées, mas Bsscapacités d’ajustement a la maladie,

afin de comprendre si 'un ou plusieurs de cesiast est (sont) mis en cause.

1.4.4. Coping et DM1

En ce qui nous concerne, l'idée d'évaluer lestéfjias de coping dans cette
population est née de la lecture de l'article dedRit al (1983), un article princeps dans
I'étude psychologique de la DM1. En effet, sur Bfets adultes atteints de DM1, les auteurs
observent des troubles de la personnalité chez @2¥%ire eux. Ne retrouvant néanmoins
aucun profil type, ils concluent alors « qusikagit certainement de problemes venant du fait
de ressources limitées pour s'adapter a leurs mdéfiions physiques et au trouble
neuromusculaire invalidant ». Nous trouvons ceyfgothese intéressante, mais elle n’est pas
étayée dans cet article.

Bien que trés peu d’articles ne soient explicitentiérés par le terme « coping », dans I'étude
de la DM1, certains travaux étudiant la persondalin qualité de vie ou les aspects
psychopathologiques et émotionnels chez ces psit@mit évoqué quelques idées sur leurs
capacités d’ajustement.

Ahlstrom et Sjoden (1996) évaluent, chez 60 supdteints de diverses dystrophies