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Résumé

Le syndrome de Williams est causé par une altération génétique du chromosome 7 et se ca-
ractérise par un profil cognitif marqué de forces et de faiblesses. Bien que d'importantes va-
riations interindividuelles soient observées, le syndrome de Williams permet d’établir des liens
entre le fonctionnement cérébral et certains comportements, notamment dans les relations
sociales. Cet article propose une bréve synthése des travaux de recherches qui permettent de
mieux cibler le syndrome, ses bases neurologiques ainsi que certaines pistes d'interventions.

Zusammenfassung

Das Williams-Beuren Syndrom wird durch eine genetische Anomalie des Chromosoms 7 ver-
ursacht und durch ein von Starken und Schwéchen gekennzeichnetes kognitives Profil charak-
terisiert. Obwohl betréchtliche individuelle Variationen beobachtbar sind, lasst das Williams-
Beuren Syndrom es zu, Verkniipfungen zwischen Hirnfunktionen und bestimmten Verhaltens-
weisen, besonders in sozialen Beziehungen, herzustellen. Dieser Artikel legt eine kurze Syn-
these der Forschungsarbeiten vor, welche eine zunehmend genauere Beschreibung des
Syndroms, seiner neurologischen Grundlagen und einiger Interventionsmdglichkeiten ermég-

lichen.

Aspects physiologiques et cognitifs
Le syndrome de Williams (SW) est un
trouble génétique rare, causé par une délé-
tion d'environ 25 génes du chromosome 7.
Les individus affectés présentent diverses
anomalies physiologiques, notamment des
malformations cardiaques et du tissu
conjonctif ainsi que des traits particuliers du
visage (Morris et al., 1988). Un suivi médi-
cal particulier est dés lors trés important
pour ces personnes. Le plus souvent, une
déficience intellectuelle légére ou modérée
est a remarquer, cependant, dans certains
cas, le Q.I. est a la limite de la normale
(Searcy et al., 2004). Les personnes affec-
tées par le SW montrent souvent d’impor-
tants déficits pour les taches visuo-spa-
tiales comme le dessin ou la construction
d'objets. Ces déficits pourraient entre
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autres s'expliquer par des difficultés en mo-
tricité fine ou encore dans la planification
des mouvements. Des études montrent
également des difficultés a alterner entre
les éléments individuels d'une image et son
aspect global (voir Riby & Porter, 2010 pour
une synthese récente). Le langage s'ac-
quiére toujours avec un retard mais il peut
s'avérer par la suite une des forces relatives
associée au syndrome (voir Mervis & John,
2010 pour une synthése détaillée). Chez
plusieurs personnes présentant un SW, on
remarque un aspect particulier du langage;
en effet I'utilisation d'une prosodie et d'un
lexique particulierement affectif est fré-
quente. Par exemple, si I'on demande de
créer une histoire a partir d'une image tirée
d'un livre, les individus présentant un SW
ajoutent fréquemment des éléments «dra-
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matiques » qui ne sont pas présents dans
I'image et utilisent des expressions émo-
tionnelles impliquant une modulation du
ton de la voix telle que « Hooooo! » ou « De-
vinez ce qui est arrivé!l » (Bellugi et al.,
1999b). Cet aspect émotionnel n'est pas li-
mité a I'expression langagiére et semble
étre étroitement lié a certains comporte-
ments sociaux particuliers, fréquemment
observés chez les individus atteints du SW.

Emotions et «hypersociabilité »

Plusieurs anecdotes rapportent que cer-
tains individus atteints du SW (dés le trés
jeune age et jusqu’a I'age adulte) ont ten-
dance a s'approcher de personnes étran-
géres et considerent celles-ci comme si elles
leur étaient familieres. Par exemple, un en-
fant de 8 ans atteint du SW mentionne: «lI
n'y a pas d'étrangers, seulement des amis »
(Bellugi et al., 1999a). Des études menées
aupres des parents d'individus présentant
un SW montrent que ceux-ci sont souvent
«trop amicaux », moins génés, plus empa-
thiques et prompts a s'approcher d'autrui si
on les compare a des sujets controles (Gosh
& Pankau, 1997) ou présentant d'autres
troubles développementaux (Klein-Tasman
& Mervis, 2003). Paradoxalement, en dépit
de leur intrépidité dans les relations so-
ciales, les personnes avec le SW ont fré-
quemment des phobies spécifiques et déve-
loppent souvent des troubles d'anxiété
(Dykens, 2003). L'absence apparente de
peur lorsqu'il s'agit de s'approcher de per-
sonnes étrangeres a intrigué les chercheurs
et chercheuses depuis plusieurs années.
Bellugi et al. (1999a) ont présenté successi-
vement des visages non familiers a des su-
jets atteints du SW et leur ont demandé (sur
une échelle de 1 a 5) a quel pointils souhai-
teraient aborder la personne et engager une
conversation avec elle. On observe un déca-

lage des jugements par rapport aux sujets
contrdles, c'est-a-dire que les sujets atteints
du SW jugent les visages non familiers
comme davantage abordables que les su-
jets controles. Dans une étude antérieure
utilisant la méme méthode, des résultats si-
milaires sont observés chez trois patients
qui n‘ont pas le SW mais qui présentent plu-
tot des lésions cérébrales (Adolphs, Tranel
& Damasio, 1998). Ces patients ont des [é-
sions bilatérales complétes d'une région
sous-corticale nommée amygdale. Cette ré-
gion est bien connue pour son rdle impor-
tant dans les émotions, notamment en ce
qui concerne la peur (et l'évitement) des
événements dangereux (voir Adolphs, 2003
pour une synthése).

«Hypersociabilité » et phobies:
altération du fonctionnement

de I'amygdale dans le SW

L'hypothése qui émerge est donc celle d'un
dysfonctionnement de I'amygdale chez les
personnes atteintes du SW, lequel serait a
la base de leur intrépidité dans les relations
sociales. Cependant, ceci explique difficile-
ment les troubles phobiques et de I'anxiété
dont souffrent frequemment les sujets. Afin
d'élucider cette question, Meyer-Linden-
berg et al., (2005) ont utilisé la résonnance
magnétique fonctionnelle (un technique
d'imagerie qui permet de visualiser I'am-
pleur de I'activation des régions cérébrales
pendant que le sujet effectue une tache).
Les sujets (normaux ou avec le SW) ont vi-
sualisé deux types de stimuli: des visages
avec des expressions de colére ou de peur
ainsi que des scénes menacantes telles une
arme pointée vers eux. L'idée sous-jacente
était de comparer, entre les deux groupes
de sujets, l'activation des régions du cer-
veau suite a la visualisation de stimuli a ca-
ractére social (expression faciale) ou non
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social (scénes). Les résultats montrent que
chez les sujets controles, I'amygdale est da-
vantage activée lors de la visualisation des
visages par rapport aux scénes. Au
contraire, chez les sujets présentant un SW,
on observe une activation plus grande lors
de la visualisation des scénes. Au vu de ce
qui a été précédemment exposé, il semble
que le type de stimuli provoque une activi-
té différente de l'amygdale chez les deux
groupes. L'amygdale des sujets avec le SW
n‘est donc pas toujours moins active que
chez les sujets controles; elle peut étre plus
active quand il s'agit de stimuli menacants
de nature non sociale, ce qui pourrait en
partie expliquer leurs fréquentes phobies
spécifiques. Ceci est appuyé par des études
d'imagerie sur des patients phobiques chez
qui on observe une hausse d'activité de
I'amygdale (Dilger et al., 2003). L'étude de
Meyer-Lindenberg et al. (2005) suggére
également un dysfonctionnement de la par-
tie orbitale du cortex préfrontal chez les su-
jets atteints du SW. Plus spécifiquement, les
résultats tendent a démontrer que les inte-
ractions fonctionnelles entre le cortex pré-
frontal et I'amygdale sont altérées chez ces
mémes sujets.

Hyperacousie et intérét musical

Les personnes présentant un SW montrent
fréquemment des réactions particuliéres a
I'égard de certains stimuli auditifs. Cer-
taines études (par exemple, Don, Schellen-
berg & Rourke, 1999) suggérent qu'une
grande majorité présente une hyperacousie.
Il importe ici de préciser que certaines
études utilisent le terme hyperacousie pour
décrire différents phénomeénes. Au sens
strict, I'hyperacousie représente une sensi-
bilité accrue aux sons (et donc un seuil de
détection plus bas que la normale). En
d'autres termes, les personnes qui pré-
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sentent une hyperacousie peuvent détecter
des sons de tres faibles amplitudes. Or, il
semble que peu de sujets atteints du SW
montrent ce type de particularité (Levitin et
al., 2005). Au contraire, lorsque I'on exa-
mine les résultats d'audiométrie, ils
montrent plutot une perte de sensibilité aux
hautes fréquences (Gothelf et al., 2006). Par
ailleurs, selon les parents de sujets présen-
tant un SW, plus de 90% d'entre eux dé-
montreraient une aversion particuliére pour
certains sons (par exemple, chasse d'eau,
aspirateur, ventilateurs, etc.). Etrangement,
chez plusieurs sujets ces «phobies des
sons » ou « allodynia » peuvent se transfor-
mer, avec |'age, en fascinations. Ainsi, un in-
dividu peut surmonter sa peur du bruit de
I'aspirateur et en venir a aimer intensément
ce bruit (Levitin, 2005).

Plusieurs individus atteints du SW pré-
sentent également un profil particulier en
ce qui a trait a la musique. Certains pos-
sédent |'oreille absolue (Lenhoff, Perales &
Hickok, 2001) mais la prévalence de ce type
d'habileté dans cette population demeure
incertaine. Levitin et al. (2004) ont ques-
tionné les parents d'adolescent-e-s et de
jeunes adultes présentant divers syndromes
(SW, Down, Autistes et Contréles) a propos
de leurs liens avec la musique. Au niveau de
leurs accomplissements en musique (par
exemple, jouer d'un instrument) et de leurs
intéréts musicaux, les sujets atteints du SW
ont un profil similaire aux sujets contrdles.
Par ailleurs, ces accomplissements et inté-
réts sont plus importants que les sujets avec
d'autres syndromes développementaux.
Faitintéressant, les sujets présentant un SW
montrent davantage de réactions émotion-
nelles a la musique et passent davantage de
temps a en écouter que tous les autres
groupes de sujets. Encore une fois, il sem-
blerait qu'une activité particuliere de
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I'amygdale puisse en partie expliquer ces
différences, de par son réle connu dans les
émotions. Levitin et al., (2003) ont utilisé la
résonance magnétique fonctionnelle pour
vérifier cette hypothése. lls ont fait écouter
des extraits de musique classique ainsi que
différents bruits, auxquels les sujets at-
teints du SW sont souvent sensibles. Les ré-
sultats montrent que les régions cérébrales
typiquement activées par ces stimuli chez
les sujets contréles (régions auditives du
lobe temporal) le sont moins chez les sujets
présentant un SW. A contrario, la région de
I'amygdale droite est davantage activée
chez ces derniers. Ainsi, la phobie de cer-
tains sons et 'intérét important pour la mu-
sique, a l'instar des comportements hyper-
sociaux souvent caractéristiques au SW
pourrait s'expliquer par un fonctionnement
altéré de I'amygdale.

Accompagnement

Les capacités et habilités des sujets atteints
du SW sont caractérisées par des forces et
des faiblesses, lesquelles s'inscrivent le plus
souvent dans le contexte d’'une déficience
intellectuelle légére a modérée. Les diffé-
rentes dimensions cognitives et comporte-
mentales sont sujettes a de grandes varia-
tions entre les individus d'une part et au
cours du développement de l'autre part.
Dés lors, I'accompagnement des personnes
doit nécessairement étre adapté en fonc-
tion du profil individuel et de I'age du sujet.
Levine (1997) ainsi que Riby & Porter (2010)
proposent une série d'interventions et de
stratégies pour réduire les difficultés ren-
contrées par les enfants atteints du SW. Le
langage constitue généralement une force
mais fait aussi I'objet d'intervention chez la
majorité des sujets. L'individu qui possede
de bonnes capacités langagiéres peut étre
amené a utiliser cette ressource dans

d'autres aspects cognitifs (Semel & Rosner,
2003). Dans une tentative de résolution de
probleme, I'enfant peut étre encouragé a
utiliser le langage dans la recherche d'une
solution. De la méme fagon, on peut inciter
la description verbale lors de taches visuo-
spatiales ou motrices comme le positionne-
ment du crayon sur une feuille pour I'écri-
ture des lettres. Par ailleurs, certains en-
fants atteints du SW ont des sujets de
conversation dont ils parlent d'une facon
persistante et socialement inappropriée
(par exemple, parler des objets bruyants).
Alors qu'il est important de prendre du
temps pour en discuter, les répétitions in-
cessantes doivent étre évitées par l'incita-
tion a des sujets différents. D'autre part, les
sujets préférés peuvent étre utilisés comme
source de motivation pour certains appren-
tissages (par exemple, I'écriture). Si I'enfant
montre un attrait pour la musique, celui-ci
peut également étre non seulement exploi-
té dans les apprentissages mais aussi afin
de favoriser les expériences sociales. Des
stratégies simples peuvent aider a éviter les
difficultés spatiales, de construction ou les
situations requérant une motricité fine. Par
exemple, si I'enfant montre des difficultés
importantes a lacer ses chaussures, les pa-
rents peuvent étre encouragés a adapter
I'habillement de I'enfant (par exemple, vel-
cro au lieu des lacets). Si I'enfant montre de
graves problémes a tracer les lettres, I'utili-
sation de l'ordinateur peut s'avérer béné-
fique. Lors d'exercices papier-crayon, le
nombre d‘items sur une feuille peut étre ré-
duit au minimum afin d'éviter les confusions
liées a l'analyse spatiale.

Au niveau des relations sociales, des
interventions peuvent s'inspirer de cer-
taines pratiques effectuées aupres de sujets
autistes (par exemple, Kasari, Freeman &
Paparella, 2006). Malgré leur hypersociabi-
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lité, les enfants avec le SW rencontrent sou-
vent de la difficulté a construire de réelles
relations amicales. Des histoires ou jeux de
roles impliquant des relations sociales
peuvent aider la personne a développer des
habiletés favorisant une approche appro-
priée d'autrui ainsi que les limites sociales a
prendre en compte. Par ailleurs, une hyper-
sociabilité difficile a contenir peut mettre la
personne en danger (méme a I'age adulte)
et il peut étre préférable d'éviter les situa-
tions dans lesquelles elle se retrouve non
accompagnée et entourée d'autres indivi-
dus (par exemple, transports en commun).

Conclusion

Le SW illustre la complexité des profils co-
gnitifs et comportementaux qui peuvent
survenir suite a une altération génétique.
Chaque individu présentant un SW présente
un profil unique caractérisé par un ensemble
de forces et de faiblesses. Ce profil doit étre
considéré dans une perspective développe-
mentale puisqu'il peut étre sujet a d'impor-
tants changements en fonction de I'age du
sujet. De facon générale, le langage consti-
tue le plus souvent une force alors que les
troubles visuo-spatiaux et de construction
font partie des faiblesses associées au syn-
drome. Un dysfonctionnement de I'amyg-
dale ainsi que des régions préfrontales
pourrait en partie expliquer certains défi-
cits. Dans plusieurs cas, d'autres troubles
peuvent étre associés au syndrome, notam-
ment des troubles de I'humeur (anxiété, dé-
pression, etc.), des troubles du comporte-
ment et des troubles de I'attention. Par
exemple, Leyfer et al., (2006) montrent que
jusqu'a 64% des individus de 4 a 16 ans at-
teints du SW rencontrent également le cri-
tére diagnostic du trouble déficit de I'atten-
tion / hyperactivité. Les futures recherches
profiteraient donc grandement d'un aspect
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pluridisciplinaire afin que I'accompagne-
ment des personnes atteintes du SW puisse
étre adapté aux différents profils individuels
et qu'il permette le développement optimal
de chaque potentiel.
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