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I. Introduction

Ce resumé de présentation pose trois questions principales:

1) Peut-on utiliser les déficits spécifiques chez des patients neuropsychologiques pour soutenir l’existence de modules cognitifs spécifiques et indépendents à l’âge adulte? 

2) Peut-on utiliser les mêmes déficits chez des enfants atteints de syndromes génétiques pour soutenir l’existence de modules cognitifs innés?

3) Peut-on invoquer une relation directe entre des gènes spécifiques et des modules cognitifs

      spécifiques?

Pour répondre à ces questions, je prendrai comme modèle un syndrome génétique – le syndrome de Williams (SW) –pour illustrer les diverses façons d’explorer les relations entre le génotype et le phénotype.  Pourquoi choisir le syndrome de Williams?  A maintes reprises, ce syndrome a été utilisé dans la littérature scientifique comme démonstration que le cerveau humain se compose de modules cognitifs indépendants (Pinker, 1999; Rossen, Bihrle, Klima, Bellugi, & Jones, 1996) et pour soutenir des relations directes entre les gènes manquants dans le SW et les déficits phénotypiques chez ces patients (Frangiskakis et al., 1996).  

II. La neuropsychologie adulte

De nombreuses études neuropsychologiques ont relevé des déficits sélectifs après des lésions au cerveau mur chez des adultes atteints de traumatisme cranien ou d’accident vasculaire cérébral. Ainsi, une lésion sélective dans le gyrus fusiforme donne lieu à une prosopagnosie, c’est-à-dire à des difficultés de reconnaissance des visages chez un adulte qui ne présente aucun autre problème visuel (Farah, 2000).  D’autres lésions peuvent donner lieu à un déficit sélectif en ce qui concerne la grammaire, laissant toutes les autres functions intactes (good ref for agrammatism).   Dans le cas où les patients ont réellement une lésion pure, ces exemples suggèrent une réponse positive à notre première question: Peut-on utiliser les déficits spécifiques chez des patients neuropsychologiques pour soutenir l’existence de modules cognitifs spécifiques et independents à l’âge adulte?  Mais est-ce que nous pouvons généraliser du cas des adultes ayant eu auparavent un développement normal au cas d’enfants atteints de syndromes génétiques pour conclure sur l’innéité de modules indépendents?  

III. Les syndromes génétiques

Dans la littérature psychologique (Baron-Cohen, 19XX; Frith, 1989; Leslie, 19xx; Pinker, 1999; Temple, 19xx), philosophique (ref needed Caruthers ) et linguistique (Smith, 1999; Wexler, 19xx), de nombreux auteurs ont utilisé les données provenant d’enfants, d’adolescents et d’adultes atteints de syndromes génétiques pour invoquer l’innéité de modules cognitifs.  En effet, certains syndromes semblent se présenter avec des déficits sélectifs.  Par exemple, la dyslexie se définit par un déficit dans le domaine de la lecture chez des sujets d’intélligence normale, conduisant certains auteurs à invoquer un module phonologique inné et endommagé.  De même, l’autisme se caractérise par un déficit marqué dans le domaine de la théorie de l’esprit, encourageant certains auteurs à invoquer un module de théorie de l’esprit indépendant et spécifié de façon innée, endommagé ou absent chez les sujets autistes (Baron-Cohen, 19xx; Leslie, 19XX).  Cependant ces deux syndromes se présentent avec plusieurs domaines subtilement déficitaires, refutant l’idée d’un seul déficit slectif. Récemment, c’est en particulier au syndrôme de Williams (voir Donnai & Karmiloff-Smith, 2000, pour un compte rendu complét du génotype et du phénotype de ce syndrome) que l’on a fait appel pour les théories innéistes.   Ce syndrome se présente avec un profil cognitif irrégulier, où les capacités langagières sont bien meilleures que les capacités non-verbales.    De telles données ont conduit certains auteurs à invoquer un module grammatical intact et un module spatial endommagé (Bellugi et al., 19xx; Pinker, 1999). En tirant de telles conclusions, les auteurs modifient des données relatives (le langage est meilleur que le non-verbal) en données absolues (le langage est intact, le non-verbal endommagé) et oublient  un facteur crucial dans l’explication des syndromes génétiques:  le développement ontogénétique.

Dès que l’on se centre sur le développement ontogénétique dans les etudes de syndromes génétiques, la notion de déficits sélectifs pûrs devient inconceivable (Karmiloff-Smith, 1998;  Karmiloff-Smith, Scerif & Ansari, in press).  En effet, chaque fois que nous avons approfondi nos études dans les domaines où d’autres auteurs ont invoqué des domaines “intacts”, nos avons pu démontrer l’existence de déficits subtils.  Ainsi, la reconnaissance de visages chez les patients atteints du syndrome de Williams, bien qu’atteignant des scores normaux, est soutenue par un processus cognitif différent des sujets normaux (Deruelle et al., 19xx; Karmiloff-Smith, 1997; Grice et al., xxxx).  Il s’agit de même en ce qui concerne le langage et le développement social du syndrome de Williams où nous avons pu démontrer de nombreux déficits subtils (Laing et al., dev science; Thomas et al., xxx; Karmiloff-Smith et al., child development; + add others).  Donc, les trois domains que d’autres reclament comme “intacts” dans ce syndrome (bellugi, pinker refs) ne le sont pas.  L’approche neuroconstructiviste prédit ce manque de déficit sélectif, car elle considère le cerveau enfantin comme un système dynamique qui se développe ontogénétiquement en interaction avec l’environement (Karmiloff-Smith, 1998).

IV. L’expression génétique

Les auteurs qui utilisent le syndrome de Williams comme preuve de l’innéité de modules cognitifs reclament aussi une relation directe entre certains gènes manquants et le phénotype qui en résulte.  Ceci est évident dans la citation suivante de Pinker:

"…overall, the genetic double dissociation is striking…...The genes of one group of children [SLI] impair their grammar while sparing their intelligence; the genes of another group of children [WS] impair their intelligence while sparing their grammar."   (Pinker, 1999, p. 262).

Nos études ont montré que la relation entre gènes et résultat phénotypique est très indirecte (Tassbehji et al., 129xx;  Karmiloff-Smith et al., in press, ?ab?). Toute considération de la relation entre génotype et phénotype ne peut se fonder sur le profil cognitif adulte, mais doit par contre prendre en considération le phénotype chez le jeune bébé.  Nos études sur les bébés atteints du syndrome de Williams revèlent une série de deficits de bas niveau qui cascadent sur le développement ontogénétique ultérieur causant à la fin du développement des déficits plus marqués (Laing et al., Nazzi papers, Paterson et al., 1999, Karmiloff-Smith, 1998).

V. En guise de conclusion

Notre programme de recherche porte également sur d’autres syndromes et montrent que même dans le cas de la mutation d’un gène unique, comme par exemple le FragileX, le phénotype dévoile des déficits généraux à travers un nombre de domaines différents (Scerif et al. submitted).  Le résumé de notre programme d’études souligne surtout l’importance d’une approche cognitive développementale (pour de plus amples données, voir bibliographie).
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