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programme une équipe multidisciplinaire ayant pour mission d’optimiser la
participation sociale et la qualité de vie des jeunes qui font face & une maladie
neuromusculaire. La coordonnatrice clinique du programme, Mme Sylvie D’Arcy, a
abordé la professeure Lucie Ménard pour lui proposer de s’intégrer a un projet sur la
parole impliquant une clientéle de jeunes atteints de dystrophie myotonique de type 1
(DM1). Le but de ce projet était de mieux comprendre la parole DM1 et de trouver
des outils pour la décrire de maniére quantitative. Il était proposé que ces
renseignements, & moyen terme, soient utilisés pour préciser les plans d’intervention
en orthophonie et en ergothérapie, ainsi que pour mesurer les effets de certaines
interventions chirurgicales cranio-faciales ou de certaines mesures comme le port
d’un collet. A long terme, ce projet aiderait 4 brosser un portrait plus détaillé de
1’évolution de la maladie, et ainsi 4 mieux orienter les pratiques, en visant le maitien
d’une parole intelligible, et donc d’une communication fonctionnelle, le plus
longtemps possible, chez les jeunes atteints de DM1. Ce mémoire s’inscrit dans ces

efforts de description de la dystrophie myotonique de type 1 chez les jeunes.
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RESUME

Ce projet de recherche s’attarde a la production de la parole de jeunmes atteintes de
dystrophie myotonique de type 1 (DMI1). La production de la parole requiert la
participation de plusieurs muscles, qu’ils soient impliqués dans les déplacements de
la langue ou encore qu’ils permettent de projeter ou d’étirer les leévres. Or une
maladie neuromusculaire comme la dystrophie myotonique de type 1 cause une
faiblesse musculaire ainsi qu’une difficulté plus ou moins marquée a reldcher les
muscles aprés une contraction. Quels effets cette condition entraine-t-elle sur la
production des phonémes du frangais ? L’objectif de ce projet de recherche est
d’étudier les effets articulatoires et acoustiques de ce déficit sur la production de la
parole.

Trois jeunes, dgées respectivement de 10, 13 et 15 ans, et atteintes de la forme
congénitale ou juvénile de la DM1, ainsi que trois jeunes contrdles appariées en age,
ont participé a une tiche de production de la parole lors de laquelle elles devaient
prononcer des voyelles en syllabe ouverte, laquelle était intégrée & une phrase
porteuse. Afin de mettre en relief les différentes stratégies articulatoires déployées par
les sujets pour produire les phonémes visés, trois conditions de parole étaient
induites, soit la parole normale, la parole hyperarticulée et la parole rapide.

Les productions étaient recueillies d’une part de maniére acoustique a 1’aide d’un
microphone. D’autre part, les mouvements articulatoires étaient enregistrés en temps
réel grice a un systéme synchrone composé du microphone, d’un appareil a ultrasons
et d’un dispositif de capture de mouvements Optotrak.

Les données obtenues ont été analysées sur les plans acoustique et articulatoire. Les
résultats révelent qu’il existe bel et bien des différences, tant sur le plan acoustique
qu’articulatoire, entre la parole de nos sujets atteints de la DM1 et celle de nos sujets
contrdles. Une meilleure compréhension des caractéristiques de la parole DM1 pourra
donner lieu & une meilleure évaluation orthophonique des jeunes atteints de la
maladie, et permettra de cibler de maniére plus précise les interventions.

Mots-clés : Dystrophie myotonique de type 1, production de la parole, acoustique,

articulatoire



DM1

CRME

F1

F2

LISTE DES ABREVIATIONS

Dystrophie myotonique de type 1
Centre de réadaptation Marie-Enfant
Premier formant

Deuxiéme formant



INTRODUCTION -

La production de la parole requiert la participation de plusieurs muscles, qu’on pense
simplement aux lévres qui s’arrondissent pour faire un A/ ou qui s’étirent pour
articuler un /i/, ou encore a la langue qui prend des formes diverses et qui se
positionne a différents endroits dans la bouche pour faire, par exemple, un /d/ ou un
/l/. Or la maladie neuromusculaire a laquelle on s’intéresse, la dystrophie
myotonique de type 1 (DM1), cause une faiblesse musculaire ainsi qu’une difficulté
plus ou moins marquée a reldcher les muscles aprés une contraction. La présente
étude cherche donc a savoir quelles sont les conséquences de cette condition sur la
production de la parole, en étudiant plus précisément les effets acoustiques et

articulatoires de ce déficit sur la production des phonémes du francais.

Trés peu d’études se sont attardées aux effets de la DM1 sur la parole, mais 1’on sait
de par les études sur la fonction labiale que les muscles faciaux sont affectés par cette
condition, particuliérement chez les patients atteints des formes congénitale et
juvénile de la maladie. Cette étude est, a notre connaissance, la premiére étude a
inclure une analyse articulatoire de la parole chez les patients DM1. Elle est d’autant
plus intéressante qu’elle se penche sur des patients d’un jeune age, atteints des formes

les plus séveres de la maladie.

La dystrophie myotonique de type 1 étant une maladie multisystémique dont
I’atteinte varie énormément d’une personne a une autre, les cohortes de patients sont
trés hétérogenes. Notre approche se veut donc descriptive, un peu a la maniére d’une

étude de cas multiples. Nous avons demandé a trois jeunes patientes DM1, agées



respectivement de 10, 13 et 15 ans, de participer a une tdche de production de la
parole. Elles ont été pairées avec trois sujets contrles appariées en age et en sexe, qui
se sont prétées a la méme tAche. Les productions de chaque participante DM1 ont

ainsi pu étre comparées avec celles de la participante saine du méme 4ge.

La tache, qui consistait a produire de courtes phrases élicitées par des images, était
enregistrée de maniére acoustique et articulatoire, a [’aide d’un systéme synchrone
comprenant un microphone, un échographe et un dispositif de suivi de mouvements.
Ce montage permettait de récupérer a la fois des données acoustiques, comme les
valeurs formantiques et les durées des segments; et des données articulatoires, tant

pour la forme et le positionnement de la langue que pour les mouvements des lévres.-

Le présent mémoire contient quatre chapitres. Le premier est destiné a apporter au
lecteur les connaissances nécessaires a la compréhension du sujet traité ; il décrit la
maladie observée et recense les études qui en ont traité, de divers points de vue. Il
explique également en quoi les muscles contribuent a la production de la parole. Le
deuxiéme chapitre expose la méthodologie du projet: y sont présentés les
participants, le corpus, la tiche, ainsi que la procédure expérimentale, tant sur le plan
de la collecte des données que de leur analyse. Le troisiéme chapitre met en lumiére
les résultats obtenus, d’une part pour les analyses acoustiques, et d’autre part pour les
analyses articulatoires. Les résultats illustrés au chapitre trois sont 1’objet d’une
discussion au chapitre quatre, lequel tisse des liens entre les dimensions acoustique et
articulatoire de la parole des sujets DMI, lorsque comparée a celle des sujets
contréles. Une conclusion permet d’observer avec un certain recul le travail effectué,

et de faire le point sur les éléments a approfondir lors de recherches futures.



CHAPITRE 1

CADRE THEORIQUE

1.1 Introduction

Ce chapitre est voué a décrire la dystrophie myotonique de type 1, d’abord de
maniére générale, puis au regard de ses atteintes 4 la sphére orofaciale plus
spécifiquement. Sera expliqué ensuite le role des muscles dans la production des
phonémes du frangais. Puis, les différentes études s’intéressant aux effets de la
maladie sur la parole seront abordées. La place des outils et des techniques de la

phonétique expérimentale dans 1’évaluation clinique sera également mise en lumiére.

1.2 La dystrophie myotonique de type 1
1.2.1 Description générale

La dystrophie myotonique de type 1, maladie neuromusculaire également rencontrée
sous le nom de maladie de Steinert, constitue la forme de dystrophie musculaire la
plus commune chez 1’adulte (Desjardins, 2012; Veillette, Perron, & Desbiens, 1986).
Sa prévalence mondiale est évaluée a 1 habitant sur 20 000, mais elle atteint des
proportions plus sévéres dans certaines régions du Québec, notamment en Estrie, ou

son taux approximatif est de 1/1500 (Martin, 1982, dans Veillette et al., 1986), et



dans les régions de Charlevoix et du Saguenay-Lac-St-Jean, ou elle s’éléve a environ
1/600 (Desjardins, 2012 ; Martin, 1982, dans Veillette et al., 1986).

La DM1 apparait 4 la médecine comme 1’une des maladies les plus complexes qui
soient (Harper, 2001). Est en cause la nature extrémement variable de la maladie, que
ce soit par rapport a la sévérité de son atteinte ou a 1’dge d’apparition — lequel peut
aller de la période fétale jusqu’a 1’dge miir — ou encore eiit égard & la multiplicité des
systemes atteints (Harper, 2001, 2009). En effet, bien que la maladie touche
principalement le systéme musculaire squelettique, du moins dans la plupart des cas,
elle peut également comporter une atteinte cardiaque, respiratoire, endocrinienne,
digestive, oculaire, de méme qu’affecter le systéme nerveux central (Bouhour, Bost,
& Vial, 2007).

La maladie se transmet héréditairement, sur un mode autosomique dominant. Ainsi,
un parent affecté a 50% de risque de voir son enfant affecté a son tour (Harper, 2009).
Dans tous les cas, 1’'unique gene altéré est situé sur le chromosome 19, ou un
trinucléotide CTG, qui se répéte de 5 a 30 fois chez un sujet sain, se retrouve répété
Jjusqu’a 2000 fois chez un sujet atteint (Serratrice, Pellissier, & Pouget, 1997). La
dystrophie myotonique de type 1 posséde aussi cette caractéristique qu’un enfant qui
en est atteint le sera probablement de maniére plus précoce et plus sévére que son

parent : c’est le phénomeéne génétique d’anticipation (Harper, 2009).

Malgré les multiples formes que. peut prendre la maladie, les spécialistes ont tendance
a la regrouper en trois ou quatre grandes catégories, selon les auteurs. La forme
classique, décrite par Steinert dés 1909, se retrouve chez des patients adultes ; 1’age
d’apparition médian est d’environ 20 a 25 ans (Harper, 2001), mais se déploie de
I’adolescence a la vieillesse — on parle alors quelquefois de la forme tardive
(Desjardins, 2012 ; De Die-Smulders, 2000). La forme congénitale, pour sa part,
n’est observée que depuis les années 1960 (Harper, 2001) ; elle est transmise par la

mére dans une trés forte proportion des cas, et touche les sujets dés la période utérine.



Ses manifestations sont différentes — et souvent plus sévéres — qﬁe celles de la forme
classique (Harper, 2001). La forme juvénile se trouve & mi-chemin entre 1’atteinte
congénitale et 1’atteinte adulte ; bien qu’elle puisse apparaitre aussi tot que dans la
petite enfance, ses symptdmes sont généralement un peu moins lourds que ceux

retrouvés dans la forme congénitale (Harper, 2001).

Dans la forme adulte, les principaux symptomes sont liés au systéme musculaire. La
faiblesse musculaire se rencontre selon certains patrons : elle affecte bien souvent les
muscles du visage, de la machoire, de la gorge et du cou, ainsi que les muscles des
mains et les dorsofléchisseurs des pieds ; mais elle épargne la plupart du temps, du
moins au début, les muscles plus gros comme ceux du tronc ou des cuisses (De Die-
Smulders, 2000 ; Harper, 2009). Cette faiblesse musculaire est souvent accompagnée
d’une raideur musculaire qui rend difficile la relaxation d’un muscle donné a la suite
d’une contraction : il s’agit de la myotonie (Harper, 2009). 1l est a souligner que les
symptomes musculaires varient énormément d’un patient a ’autre, et que la
myotonie, bien qu’importante pour le diagnostic, est souvent secondaire pour les
patients, en comparaison avec la faiblesse musculaire (Harper, 2009). La vitesse de
progression de 1’affaiblissement est variable, généralement qualifiée de lente a
modérée ; selon Mathieu, Boivin et Richard (2003, dans Desjardins, 2012), elle

diminuerait la capacité a générer une force maximale d’environ 0,95% par année.

La forme congénitale, pour sa part, entraine généralement des problémes d’ordre un
peu plus sévére, comme des troubles respiratoires ou des difficultés a téter ou a
manger, surtout dans les premiers mois de vie. Ces problémes, qui varient
grandement selon les cas, découlent du fait que les muscles de ces bébés sont
particuliérement faibles, voire sous-développés (Harper, 2009). D’autres symptomes
cliniques inhérents a la forme congénitale de la DM1 comprennent I’hypotonie, la
faiblesse des muscles du visage ainsi qu’un retard sur les plans du développement

moteur et du développement de la parole (Schara & Schoser, 2006). En effet, dans la



forme congénitale, les problémes musculaires s’accompagnent souvent (dans 73%
des cas selon Harper, 2001) d’un déficit cognitif plus ou moins marqué. Les
problémes d’apprentissage et certaines conditions liées aux troubles du spectre
autistique sont également communs chez ces jeunes (Ercolin et al., 2013). Les enfants
atteints de la forme juvénile ne rencontrent pas a la naissance les difficultés citées
pour la forme congénitale, mais présentent habituellement des problémes cognitifs.
C’est généralement un peu plus tard dans leur développement qu’on découvre que ces
difficultés mentales s’accompagnent de problémes physiques, notamment la faiblesse
musculaire (Harper, 2009). De Die-Smulders (2000) associe aux formes congénitale

et juvénile des difficultés concernant la parole.

1.22 Les atteintes liées & la sphére orofaciale dans la dystrophie myotonique de

type 1

Si I’on peut constater des troubles de la parole chez les patients DM1, c’est que la
sphere orofaciale est atteinte & divers degrés chez ces patients. Selon Harper (1979,
dans Odman et Kiliaridis, 1996), 1’une des caractéristiques les plus précoces et les
plus constantes chez les gens souffrant de la DM1 concerne la faiblesse bilatérale des
muscles du visage et de la machoire. En appui 4 ces propos, 1’étude d’Odman et
Kiliaridis (1996) suggére que ’activité des masseters et des muscles temporaux
antérieurs était réduite de moitié chez les sujets atteints de la dystrophie myotonique
de type 1. Chez les patients atteints congénitalement, la faiblesse de la méachoire est
généralement telle que la bouche demeure ouverte en position de repos (Harper,
2001).

Les difficultés liées a la production d’une parole intelligible, dans le cas de la

dystrophie myotonique de type 1, s’expliquent & travers divers facteurs.



Le palais, généralement trés affecté, méne souvent & une « parole nasale,
indistincte », et peut entraver le développement de la parole chez les jeunes enfants
(Harper, 2001). Cette faiblesse de la part des muscles palataux semble donner lieu, &
moyen terme, a la forme étroite et trés archée du palais qui est caractéristique chez les

patients congénitaux (Harper, 2001).

La faiblesse combinée des muscles faciaux et palataux, ainsi que des muscles de la
machoire, entraine réguliérement des problémes de production de la parole, qui
peuvent aller jusqu’a des troubles de la communication chez les patients plus

sévérement atteints (Harper, 2001).

D’autres facteurs, distincts de la faiblesse musculaire ou encore en découlant, ajoutent
aux difficultés de production de la parole. La myotonie en est un exemple. Ce défaut
de relichement des muscles entraine rarement des problémes cliniques sévéres dans
la DM1, contrairement a ce qui est observé dans la dystrophie myotonique de type 2
(DM2), mais peut tout de méme survenir a I’occasion, se manifestant surtout par une
raideur et une lenteur des muscles de la langue et de la méchoire (Harper, 2001). Le
méme auteur note cependant que la myotonie ne semble pas se manifester dans la
petite enfance, et qu’elle occupe rarement une place prépondérante dans les
préoccupations des patients. De méme, Dubowitz (1995), soutient que « la myotonie
est souvent une composante relativement insignifiante [de la DM1], en comparaison
aux autres caractéristiques du syndrome (p. 283)». Serratrice et ses collégues (1997)
affirment quant a eux que la myotonie spontanée — que 1’on oppose & provoquée ou
électrique — peut étre nette, particuliérement au début de la maladie; elle se
manifesterait surtout dans les mouvements de préhension, mais toucherait également
« les muscles peauciers de la face et les muscles de la mastication et ceux de la langue

(p.95) » Ces mémes auteurs ajoutent que la myotonie serait aggravée par la fatigue.



La fatigue nuirait aussi & ’articulation en général, selon Hilton-Jones (2004, dans
Sjogreen, 2010) : « Articulation seemed to be sensitive to fatigue due to tiredness and

sleepiness —symptoms that are common in individuals with DMI. (p.45)»

Ensuite, chez les sujets congénitaux, des changements d’ordre structurel dans
’ossature ou les tissus mous peuvent apparaitre progressivement & la suite d’un
affaiblissement musculaire prolongé — pensons a la lévre supérieure en V renversé, a
I’étroitesse du palais, au chevauchement des dents, ou encore a la malocclusion de la

maéchoire —, et de ce fait entraver la parole (Serratrice et al, 1997 ; Harper, 2001).

Enfin, des facteurs plus centraux, comme les déficits cognitifs que 1’on associe aux
formes congénitale et juvénile, peuvent géner le contenu du discours chez les
patients, mais n’affectent I’articulation que dans des cas trés sévéres; dans la majorité

des cas, les troubles de la parole sont surtout d’origine mécanique (Harper, 2001).

En ce qui a trait au larynx, quelques cas de paralysie partielle des cordes vocales ont
été rapportés (Thomasen, 1948 et Caughey et Myrianthopoulos, 1963 ; dans Harper,
2001) ; toutefois, ces manifestations peu fréquentes ne semblent que rarement

représenter un facteur central dans les troubles de la parole liés a la maladie.

1.3  Le6le des muscles dans la production de la parole

Si I’on rencontre autant les termes « dysarthrique », « indistincte » ou « pauvrement
formée » pour qualifier la parole des patients DM1, c’est bien parce que les muscles
jouent un 1dle d’avant-plan dans la production 