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Information au lecteur : A leur premiére occurrence, les termes suivis d'un astérisque (*) sont

définis dans le glossaire.




GLOSSAIRE

Ataxie

Une ataxie (étymologiquement « absence d’ordre ») est une perturbation de
1’équilibre et de la coordination motrice. Une ataxie doit étre distinguée : d’un
déficit moteur, paralysie ou parésie, d’une apraxie et des perturbations du
geste volontaire en rapport avec des mouvements anormaux (tremblements,
mouvements choréiques, etc.)

Source : Collége des Enseignants en neurologie : http://www.cen-
neurologie.fr

Bradylalie

Ralentissement anormal du rythme d’émission de la parole qui s’observe dans
certains troubles de I’humeur ou certaines atteintes nerveuses localisées.

Source : Dictionnaire d’Orthophonie, Ortho Edition, 2011

Diadococinésie

Capacité a effectuer de rapides mouvements contraires. Ce terme s’applique a
la parole pour décrire les mouvements des articulateurs.

Source : Dictionnaire d’Orthophonie, Ortho Edition, 2011

Dysarthrie flasque

Elle survient par atteinte de la voie finale commune qui comprend les nerfs
périphériques, la jonction neuromusculaire (exemple : myasthénie) et les
muscles effecteurs de la parole. Trois clusters ont été identifiés pour la
dysarthrie de type flasque : I’incompétence phonatoire qui réunit la voix
souffiée, I’inspiration audible et les phrases courtes. L’incompétence de la
résonance qui comporte 1’hypernasalité, I’émission nasale, I’imprécision des
consonnes et les phrases courtes. Le troisieme cluster est I’insuffisance
phonatoire et prosodique. Il comporte la raucité de la voix, la mono-intensité
et la monotonie. Ce dernier cluster est intéressant dans le diagnostic
différentiel puisqu’on ne le retrouve que dans la dysarthrie flasque et dans les
dysarthries ataxiques.

Source : Les dysarthries - Rééducation Orthophongiue n°239, Définition et
classifications des dysarthries, P.Auzou (p 312-313).

Dysarthrie
spastique

Dysarthrie par atteinte bilatérale du premier motoneurone central. La
spasticité qui résulte de 1’atteinte pyramidale est la composante essentielle, et
donne donc son nom a ce type de dysarthrie. Quatre clusters sont présents dans
la dysarthrie spastique. Il s’agit de I’excés prosodique, de I’insuffisance
prosodique, de I’incompétence de résonance et d’articulation et de la sténose
phonatoire. Le cluster d’excés prosodique n’est constitué ici que par deux
critéres : le débit lent et I’accentuation excessive.

Source : Les dysarthries - Rééducation Orthophongiue n°239, Définition et
classifications des dysarthries, P.Auzou (p.314).

EFACTS

European Friedreich's Ataxia Consortium for Translational Studies
(Consortium Européen pour les études translationnelles sur l'ataxie de
Friedreich). Le Consortium Européen pour les études translationnelles sur
l'ataxie de Friedreich rassemble un ensemble de compétences en vue d’adopter
une stratégie de recherche translationnelle sur I'ataxie de Friedreich. L’objectif




principal de ce protocole européen est de rassembler (par I’intermédiaire d’une
base de données) des informations cliniques et biologiques de patients FRDA.

Source : www.e-facts.eu/

F1

F1 nous renseigne sur le degré d’aperture de la mandibule et sur la hauteur de
la langue. La distinction voyelle ouverte / voyelle fermée est liée a I’amplitude
du premier formant. Ainsi, les voyelles ouvertes sont caractérisées par un F1
élevé : /a/ = 700Hz, tandis que les voyelles fermées ont un F1 bas : /i/ = 300
Hz

Source : La Phonétique, Jacqueline Vaissiére, « Que Sais-je ? », 2015

F2

Les valeurs de F2 sont en lien avec la position avant ou arriére de la langue
dans la bouche mais aussi avec la position étirée ou arrondie des levres. Plus
F2 est élevé, plus la voyelle est antérieure (/i/= 2000 Hz). De méme, le
déplacement de la masse de la langue vers ’arriére répond a une diminution
de F2, ainsi qu’a l’arrondissement des lévres. Les voyelles postérieures
laissent place a une cavité buccale plus ample et ont un F2 bas (/u/= 700 Hz).

Source : La Phonétique, Jacqueline Vaissiere, « Que Sais-je ? », 2015

FARS

Acronyme pour Friedreich’s Ataxia Rating Scale, FARS est une échelle
d’évaluation des signes neurologiques en lien avec les substrats neuronaux
spéecifiqguement touchés dans la maladie de Friedreich.

Source : http://www.ataxia-study-group.net

Frataxine

Protéine de 210 acides aminés dont le géne FRDA situé dans les
mitochondries de toutes les cellules de I'organisme a un taux plus ou moins
élevé selon les tissus. Les mitochondries sont les usines énergétiques des
cellules, elles permettent de fabriquer de I'ATP par le biais de la chaine
respiratoire. La protéine mitochondriale jouant un réle dans 1’équilibre et le
transport du fer. Les mutations de la frataxine seraient a 1’origine de I’ataxie
de Friedreich.

Source : Dictionnaire de médecine, Flammarion, 8¢me Edition

FRDA

Nom du géne a I’origine des troubles. Ce géne est aussi appelé FXN, FA,
X25,CyaY, FARR

-Par extension, nom donné a la Maladie de Friedreich.

Source : NCBI : http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene/2395

Nystagmus

Oscillation involontaire et rythmique des globes oculaires posseédant une
phase rapide et une phase lente, intervenant au repos ou lors d’un mouvement.
Au nystagmus sont décrits un sens (droit ou gauche : celui de la phase rapide),
une direction (nystagmus horizontal, vertical, rotatoire, multiple) et des
circonstances d’apparition (spontanée, provoquée ou pressionnelle) C’est le
signe objectif des vertiges et I’un des symptomes de syndromes comme le
syndrome cérébelleux, le syndrome de Méniére.

Source : Dictionnaire d’Orthophonie, Ortho Edition, 2011




Spirantisation

Perte de 1’occlusion d’une consonne occlusive et passage a la fricative
correspondante.

Source : Introduction a la phonétique historigue du francais, Annick
Englebert, De boeck duculot, 2009

TMP Acronyme pour Temps Maximal de Phonation : il s’agit de la durée maximum
pendant laquelle la phonation va étre maintenue a une hauteur et une intensité
confortable. La voyelle la plus souvent utilisée est le [a], émise juste aprés une
inspiration profonde.

Source :_Une voix pour tous, Tome 1, Geneviéve Heuillet-Martin, Héléne
Garson-Bavard, Anne Legré , 2007
VOT Acronyme anglais de « VVoice Onset Time ».

En phonétique acoustique, délais d’établissement du voisement lors de la
transition entre une consonne sourde et un phonéme sonore (consonne ou
voyelle).

Temps nécessaire a la mise en vibration des cordes vocales lors de I’émission
d’un son.

Source : Dictionnaire d’Orthophonie, Ortho Edition, 2011
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INTRODUCTION

La maladie de Friedreich -FRDA*- ou « Ataxie de Friedreich » est une maladie
neurodégénérative autosomique récessive rare (affectant environ 1500 personnes en France)
caractérisee par une dégénérescence des voies spinocerébelleuses. Il sagit de la plus
fréquente des ataxies héréditaires et survient au moment de la puberté et avant I’age de 25
ans pour sa forme prototypique. Avant et aprés cette période, la maladie est dite,
respectivement, précoce ou tardive. (Durr, 2002).

Le gene responsable code pour une protéine mitochondriale, la frataxine, dont la fonction
exacte est encore inconnue, toutefois, nous savons qu'une diminution trés importante de la
frataxine entraine une accumulation (toxique) de fer dans les mitochondries et une altération
du métabolisme énergétique de la cellule (Iésion oxydative). L’expression clinique varie d'un
individu a un autre et au cours de 1'évolution, et est en partie liée a I’expansion anormale des
triplets GAA dans le gene de la frataxine.

La maladie de Friedreich associe un syndrome cérébelleux, sensitif profond et pyramidal qui
entrainent notamment une diminution progressive de la coordination motrice, des troubles

de I'équilibre et une cardiomyopathie.

La dysarthrie qui est une atteinte de la réalisation motrice de la parole, survient aux alentours
de 5 ans voire 10 ans apres l'apparition des premiers symptémes (Harding, 1981) chez 84 a
100% des personnes ayant la maladie de Friedreich. Elle est la conséquence de I'atteinte
cérébelleuse par atteinte de la coordination volontaire des organes bucco-phonatoires
(composante ataxique de la dysarthrie). Néanmoins, FRDA se caractérise aussi par l'atteinte
d'autres structures neurologiques au-dela du cervelet, touchant les ganglions rachidiens, les
régions postérieures de la moelle épiniére, les voies motrices spinocérébelleuses,
corticospinales et corticobulbaires, et les fibres sensitives au niveau périphérique. Ces
dégénérescences ont un impact sur la réalisation motrice de la parole ce qui donne un tableau
de dysarthrie mixte avec des composantes ataxiques, flasques et spastiques (types de
dysarthries décrits par Darley et al. en 1969) et une parole touchée tant au niveau articulatoire
supra-laryngé qu'au niveau phonatoire laryngé. La variabilité de I'atteinte dysarthrique selon

les individus rend difficile 1’¢élaboration d’un tableau sémiologique prototypique.

Le but de la présente étude est de mener une analyse descriptive préliminaire de la parole de
26 patients présentant une ataxie de Friedreich a travers une évaluation multiparamétrique

et globale de la dysarthrie FRDA. L'évaluation proposée porte sur les praxies (échelle
1



MBLF, Gatignol et Lannadere, 2010), l'intelligibilité (Test Phonétique d'intelligibilité TPI,
Auzou et Rolland-Monnoury, 2006), lI'auto-évaluation du Handicap de voix et parole (Voice
Handicap Index VHI, Jacobson et al., 1997) et les aspects segmentaux de la parole
(MonPaGe, Lévéque et al. 2016) sur 52 pseudo-mots (pour 22 patients). Par le biais
d'analyses perceptives et acoustiques, I'examen des résultats nous permettra de déceler les
marqueurs de désintégration de la parole FRDA mais aussi d'identifier la présence ou
I'absence de corrélations entre les différents niveaux d’analyses proposé€s (acoustiques,
perceptifs, auto-évaluation), le degré de sévérité de la maladie, la durée de la maladie et la

date d’apparition des symptomes.
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I- La maladie de Friedreich
A- Définition

1- Historique

La maladie de Friedreich a été décrite pour la premiere fois en Allemagne
(Heidelberg) en 1863 par le Professeur en Médecine Nicholaus Friedreich. D’aprés son étude
portant sur 9 membres de 3 fratries, il parle alors d’atrophie dégénérative de la colonne
postérieure de la moelle épiniére entrainant une ataxie progressive, une perte sensorielle, une
faiblesse musculaire souvent associée a une scoliose, une déformation des pieds et une
maladie du cceur, ces symptomes apparaissant lors de la puberté. Les symptomes ataxiques
et dysarthriques sont décrits comme les plus proéminents. Brousse, en 1890, propose le
terme d’ataxie de Friedreich malgré une réticence de Charcot (Harding, 1981). En 1976,
Geoffroy et al. décrivent trois sous-groupes dans la maladie : 1’ataxie de Friedreich typique
complete, I’ataxie de Friedreich typique incompléte et 1’ataxie de Friedreich atypique. Entre
1988 et 1996, les équipes de Koening et al., Mandel et al. et Pandolfo et al. identifient le
géne et la protéine codée, la frataxine* et I’équipe de Chamberlain localise le géne de la
maladie sur le chromosome 9. Enfin, en 1996, les équipes de Rotig et Pustin identifient le
déficit des activités mitochondriales chez les malades. Tandis qu’en 1997, Koening mettait

au point un test génétique permettant de confirmer le diagnostic.

2- Aspects génétiques

L’ataxie de Friedreich est une maladie génétique; elle est héréditaire et de
transmission autosomique (elle concerne un chromosome non sexué) et récessive
(I’altération est présente sur les deux chromosomes de la paire). La maladie est rarement
présente sur plus d’une génération au sein d’une famille (Diirr, 2002 ; Delatycki et Corben,
2012). Les geénes sont des fragments d’ADN et sont constitués de quatre éléments
fondamentaux : I’adénine (A), la thymine (T), la guanine (G) et la cytosine (C). La maladie
de Friedreich est due a une anomalie localisée sur le géne X25 (découvert en 1996 par
Campuzano et al.) sur le chromosome 9q (Alper et Narayanan, 2003). Dans une de ses
régions, le géne X25 presente une séquence de trois bases : le trinucléotide GAA (Guanine-
Adenine-Adénine). La maladie est due a une expansion (une augmentation) du nombre de
répétition du triplet GAA. En effet, un individu sain posséde entre 6 et 27 répétions alors
qu’une personne atteinte d’ataxie de Friedreich présente entre 120 et 1700 répétitions du
trinucléotide GAA (Alper et Narayanan, 2003). Par ailleurs, la taille de I’expansion GAA
est un facteur déeterminant dans la variation clinique (Dirr, 2002). Dans 98% des cas, la



maladie est due a une répétition du triplet GAA homozygote alors que dans 2% des cas il
s’agit d’une répétition hétérozygote (Delatycki et Corben, 2012). Dans la majorité des cas,
I’ataxie de Friedreich est homozygote : pour qu’elle se déclare, les deux copies du géne
doivent étre altérées sur chacun des deux chromosomes hérités I’un du pére et I’autre de la

mere.

Le gene X25 code une protéine mitochondriale (petites structures de cellules) : la frataxine*.
Elle joue un réle dans ’homéostasie (I’équilibre) et le transport du fer. Une déficience
entraine, entre autre, une accumulation de fer dans les enzymes spécifiques du fer (Alper et
Narayanan, 2003). Dans le systéme nerveux central d’un adulte sain, la frataxine est
exprimée a un niveau élevé dans la moelle épiniére, a un niveau inférieur dans le cervelet et
a un niveau plus bas dans le cortex cérébral. Dans le systéme nerveux périphérique, elle est
tres présente dans le cceur, le foie, les muscles du squelette et le pancréas (Alper et
Narayanan, 2003). Les patients avec ataxie de Friedreich présentent un niveau réduit de
frataxine et par conséquent un niveau de fer mitochondrial plus élevé (Alper et Narayanan,
2003). Cet exces de fer provoque I’oxydation des composantes cellulaires par réaction avec
I’oxygene. Les cellules nerveuses et myocardiaques sont donc plus atteintes que les autres

puisqu’elles ont besoin d’une quantité plus importante de frataxine.

3- Prévalence

La maladie de Friedreich est le trouble spinocérébelleux le plus fréquent (Brendel et
al., 2013) et I’ataxie héréditaire la plus fréquente (Harding, 1981). Sa prévalence, présentant
d’importantes variations régionales en Europe, est de 1/20000 en Espagne, France et Irlande
et de 1/250000 en Allemagne, Australie, Scandinavie et Russie (Schulz et Pandolfo, 2013).
Elle est rarement présente dans les pays Africains et est absente au Japon (Durr, 2002).
D’apres une étude épidémiologique, Vankan (2013) a émis I’hypothése que cette distribution

serait due aux migrations paléolithique ou néolithique.

4- Etiologies
Les signes neurologiques s’exprimant dans 1’ataxie de Friedreich sont principalement
dus a une dégenerescence de cellules nerveuses dans la racine dorsale des ganglions
rachidiens postérieurs au début de la maladie. Il s’agit du marqueur le plus saillant au départ
(Brendel et al., 2013). Cette dégénérescence s’étend par la suite dans la moelle épiniére,
particulierement au niveau des fibres de la sensibilité profonde (fibres de la proprioception
qui informent le cerveau de la position du corps dans I’espace), des fibres spinocérébelleuses

(r6le dans le controle moteur et 1’équilibre) et de la voie corticospinale. Les atrophies les
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plus prononcées se situent dans le tronc cérebral et les structures cérébelleuses (Brendel et
al., 2013). Les atteintes au sein du systeme nerveux central (dysfonctionnement du cervelet
et de ses voies connectives) sont a I’origine de la dysarthrie ataxique et de la perturbation du

contréle de la production de la parole (Gentil, 1990).
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Figure 1: Atteinte combinée du systeme nerveux central (SNC) et du systéme nerveux périphérique (SNP).
(Modifié d’aprés Koutnikova H (1998), Identification du géne de I’Ataxie de Friedreich et caractérisation de

sa protéine, la frataxine, Strasbourg, Université Louis Pasteur).
B- Description clinique

1- Variabilités sémiologiques

L’ataxie de Friedreich est une maladie chronique et invalidante dont I’évolution est
lente et progressive. Son tableau clinique présente une importante variabilité dans 1’étendue
de I’atteinte (Harding, 1981), dans 1’dge d’apparition des symptomes, dans leur progression
et dans I’importance des complications (Alper et Narayanan, 2003). La durée de la maladie

est également source de variation clinique (Dirr, 2002).



2- Apparition de la maladie

Les différents auteurs (Harding, 1981; Durr, 2002; Alper et Narayanan, 2003;
Delatycki et Corben, 2012, EFACTS* Group, 2015) ont tous déterminés 1’age de survenue
pour la forme typique de la maladie pendant la puberté et avant I’age de 25 ans. Avant et
apres cette période, la maladie est dite, respectivement, précoce ou tardive. Selon une étude
réalisée en 2015 par le groupe EFACTS, la sévérité des symptomes varie selon 1’age
d’apparition de la maladie. En effet, pour les apparitions précoces les déficits seront les plus
importants alors que pour les debuts tardifs, les altérations seront moins nombreuses. De
plus, les debuts précoces sont associés a une plus haute fréquence et sevérité de symptdmes

neurologiques et non-neurologiques.

3- Plaintes des patients

La plainte initiale porte majoritairement sur 1’instabilité de la marche et des chutes
qui peuvent I’accompagner. La plainte initiale peut parfois porter sur les déformations du
squelette (scoliose) et plus rarement sur les cardiomyopathies et le diabéte (Harding, 1981 ;
Alper et Narayanan, 2003 ; EFACTS Group, 2015).

4- Les différents niveaux d’atteinte

Nous pouvons noter plusieurs niveaux d’atteintes, dont des sites centraux et
périphériques. En effet, il y a de nombreuses altérations dans I’ataxie de Friedreich, mais
certaines manifestations cliniques prédominent : I’ataxie, la dysarthrie, une marche instable
et maladroite, la scoliose, I’absence de réflexes des membres inférieurs, la neuropathie
sensitive précoce et le réflexe cutané plantaire en extension (signe de Babinski). Dans le cas
de I’ataxie de Friedreich, il s’agit d’une ataxie cérébelleuse, ¢’est-a-dire qu’elle résulte d’une
atteinte du cervelet. Celui-ci joue un réle important dans 1’équilibre, la coordination des
mouvements, dans 1’adaptation des postures et dans la réalisation des mouvements
volontaires. L’atteinte se traduit alors par des difficultés dans le contréle des membres
supérieurs et inférieurs ainsi que dans celui de I’articulation de la parole. Elle est progressive
et constante. Les principaux sites non-neurologiques sont le cceur et le pancréas (Delatycki
et Corben, 2012).



5- Signes neurologigues

Au niveau neurologique et neuromusculaire, il existe une faiblesse musculaire, une
faiblesse des membres inférieurs, une dégradation distale des jambes, une faiblesse des
muscles fins de la main, une perte sensorielle des membres inférieurs ainsi qu’une aréflexie
des quatre membres. Par ailleurs, sont communément présentes une neuropathie sensitive
périphérique, une cyanose distale et une sensation de froid (Delatycki et Corben, 2012).
L’ataxie de Friedreich est habituellement décrite comme n’ayant aucune conséquence
d’ordre cognitif ou mental. Néanmoins, une ¢tude de Mantovan et al. (2006) a montré que
certaines fonctions cognitives étaient affectées dans de nombreux cas : bien que le « quotient
intellectuel » (QI) ne soit pas plus pas plus bas que la moyenne, ils ont noté une dégradation
des fluences verbales, des capacités visuo-constructives et visuo-perceptives ainsi qu’un
temps de réaction moteur et verbal diminué. Enfin, Flood et Perlman (1987) ont remarqué
un risque plus élevé de dépression, un faible contrdle de I’impulsivité, une certaine irritabilité

et un émoussement de 1’affect.

6- Signes cardiaques

Des symptdmes cardiaques (dyspnée, fatigue, palpitation) sont présents chez 46%
des patients (Harding, 1981). L’arythmie et le souffle au cceur sont des troubles assez
communs dans 1’ataxie de Friedreich (Delatycki et Corben, 2012). Une cardiomyopathie

hypertrophigue se retrouve chez deux tiers des patients (Alper et Narayanan, 2003).

7- Autres atteintes clinigues

Au niveau du squelette, une déformation des pieds (pieds creux) est présente dans
55% a 75% des cas (Delatycki et Corben, 2012) ainsi qu’une scoliose présente dans plus de
90% des cas (Harding, 1981). La vision peut également étre affectée. Durr et al. (1996)
notaient une perte de la vue dans 13% des cas et une atrophie optique dans 30% des cas.
Nous pouvons également rencontrer des mouvements anormaux des yeux, des saccades
anormales, un trouble au niveau de la poursuite oculaire et de la fixation (Delatycki et
Corben, 2012) mais aussi un nystagmus> (Harding, 1981). La qualité visuelle de ces patients

peut donc s’avérer réduite et altérée.

Les troubles de I’audition sont assez communs (Delatycki et Corben, 2012) et se traduisent
par une perte auditive neurosensorielle de type neuropathique (Harding, 1981 ; Alper et
Narayanan, 2003). Selon une étude de Santarelli et al. (2015) cette surdité de perception

apparait a un stade avanceé de la maladie et est caractérisée par une perte bilatérale affectant



notamment les basses fréquences, une perception altérée de la parole et une perturbation du

codage temporel.

Une dysphagie est présente chez quelques patients, notamment a un stade avancé de la
maladie (Delatycki et Corben, 2012). Elle est une cause importante de morbidité et de
mortalité (pneumonie par inhalation). Enfin, 10% a 30% des patients présentent un diabéte
sucré et une minorité significative souffre d une intolérance au glucose (Delatycki et Corben,

2012).

8- Evolution de la maladie

La maladie évolue lentement et progressivement (Delatycki et Corben, 2012).
Néanmoins, il y a une dissociation selon 1’age d’apparition, en effet, la progression serait
plus rapide pour les débuts précoces et intermediaires que pour les débuts tardifs (EFACTS
Group, 2015). La dysarthrie apparait environ 5 ans, voire 10 ans, aprés I’apparition des
premiers symptdmes (Harding, 1981). La nécessité¢ d’un fauteuil roulant survient entre 10
ans et 16 ans apres le début de la maladie (Harding, 1981 ; Diirr, 2002 ; Delatycki et Corben,
2012). Enfin, la dysfonction cardiaque (59%) et la pneumonie par inhalation secondaire a
une dysphagie sont les deux causes importantes de mortalité dans ’ataxie de Friedreich

(Delatycki et Corben, 2012).

C- Criteres diagnostiques
Dans son étude de 1981, Harding a mis en avant des criteres diagnostiques primaires,

obligatoires pour affirmer le diagnostic, et secondaires, présents dans plus de 90% des cas

dans les cinq premieres années d’évolution.

1- Les critéres diagnostigues primaires :

e hérédité autosomique récessive
e début avant 25 ans
e ataxie permanente et progressive de la marche et du tronc
e abolition des réflexes ostéotendineux des membres inférieurs

e aspects neurophysiologiques de neuropathie sensitive axonale



2- Les critéres diagnostiques secondaires :

e dysarthrie
e aréflexie des membres supérieurs

e signes pyramidaux aux membres inférieurs (réflexe cutané plantaire en extension et

faiblesse musculaire)

o perte de la sensibilité profonde distale (perte du sens de position des segments des
membres et de la sensibilité vibratoire)

3- Critéres non essentiels au diagnostic mais présents dans deux tiers des
cas:

e scoliose

e signes, a I’¢électrocardiogramme, de cardiomyopathie

D- Principes généeraux de prise en charge

Il n’existe, a ce jour, aucun traitement permettant la guérison de I’ataxie de
Friedreich. Des essais cliniques sont en cours et des traitements (la coenzyme Q10 et ses
dérivés comme 1’idébénone) sont donnés a titre expérimental. Cette protéine améliore les
anomalies de la chaine respiratoire mitochondriale dans les muscles et est efficace la plupart
du temps pour traiter I’hypertrophie cardiaque. Toutefois, elle présente moins de réponses
quant aux signes neurologiques. Les comorbidités telles que le diabete et la cardiomyopathie
doivent étre prises en charge. Un traitement chirurgical peut étre envisagé en cas de scoliose
pour préserver la station assise et lutter contre les troubles respiratoires.

Une prise en charge globale du patient se montre essentielle pour assurer la meilleure qualité
de vie possible. Il peut ainsi lui étre proposé des traitements kinésithérapiques,
ergothérapiques et orthophoniques pour veiller a mobiliser au mieux ses capacités. Une prise
en charge orthophonique est préconisée pour la prévention de I’inintelligibilité et des
troubles de la communication (Eigentler et al., 2012) avec notamment un travail au niveau
pneumo-phonatoire (Folker et al., 2012). Cette prise en charge s’appuie sur les mécanismes
de compensation mis en ceuvre par les patients pour maintenir I’intelligibilité de leur parole.

La prise en charge inclura également une rééducation de la déglutition si nécessaire.
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I1- La dysarthrie dans le cadre de I’ataxie de Friedreich

A- Définition et classification de la dysarthrie

1- Définition

Le terme de «dysarthrie » se rapporte aux troubles de la parole consécutifs
d’atteintes du contréle musculaire. Un dommage du systéme nerveux central, du systéme
nerveux periphérique ou des deux systemes entraine une faiblesse, une lenteur et une
incoordination des mouvements (Darley et al., 1969). La dysarthrie a un effet sur les divers
processus elémentaires de la parole que sont la respiration, la phonation, la résonance,
I’articulation ou la prosodie. L'air n'est plus modelé de facon adéquate par les séries de valves
musculo-squelettiques qui constituent I'appareil phonatoire. Ces difficultés concernent
strictement la production de la parole, méme si, dans le cas précis de la maladie de

Friedreich, des troubles de la perception peuvent également survenir.

2- La classification générale des dysarthries

La classification la plus répandue provient des travaux de Darley, Aronson et Brown
de la Mayo Clinic (USA, 1969) qui 1’élaborérent a la suite d’une étude sur 212 patients.
Darley et al. (1969) proposent une classification selon un modéle physiopathologique
simple, a partir d’une analyse perceptive, retenant 6 types de dysarthrie : spastique, flasque,
hypokinétique, hyperkinétique, ataxique et mixte. Ultérieurement, 1’équipe de la Mayo
clinique ajoutera 2 autres catégories supplémentaires : la dysarthrie par atteinte unilatérale
du premier motoneurone et la dysarthrie d’étiologie indéterminée. Darley et al. (1969)
proposent pour chacune de ces dysarthries une corrélation anatomo-clinique, liant la lésion

aux altérations perceptibles de la voix et de la parole.

3- Caractérisation des composantes de la dysarthrie dans le cadre de la
maladie de Friedreich

La dysarthrie est « une caractéristique essentielle de 1’ataxie de Friedreich » (Folker

et al., 2010) comme l'illustre le tableau synoptique ci-apres.
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Date Auteurs Population | Durée moyenne dela | Fréquence dela
étudiée maladie en années dysarthricen %
1976 Geoffrey et al, 36+58 11,72 100
Andermann et al (+/-7,04)
1981 Harding 115 22 97
(+/-12,76)
1984 Ackroyd et al. 12 4,7 75
1990 Filla et al 80 134 84
1996 Diirr et al 140 155 b |
1997 Schols et al 38 19,69 100
(+/-8,75)
1997 Lamont et al 56 13,6 2
(1/-99)
1999 Delatycki et al 51 na 95
2000 Mc Cabe et al 58 na 93

Tableau 1 : Fréquence des dysarthries au tableau sémiologique de la maladie de Friedreich. Tableau établi

par Goutaland-Perrin et Hermer-Touretz (2015) a partir des données extraites de Parkinson et al. (2013).

Elle apparait entre 5 et 19 ans aprés le début de la maladie (Folker et al., 2010) chez 84 a

100% des personnes ataxiques de Friedreich et la fréquence des troubles arthriques augmente

avec I’évolution de la maladie (Diirr et al., 1996 ; Parkinson et al.,2013). La dysarthrie

est progressive et est caractérisée par une élocution lente et saccadée (Harding, 1981).

Certains patients se plaignent de parler « comme s’ils étaient en état d’ivresse » (Schalling

et Hartelius, 2013). Dans le cadre de l'ataxie de Friedreich, la dysarthrie est généralement

qualifiée de dysarthrie ataxique et est donc la résultante d’une atteinte du cervelet ou des

circuits cérébelleux. Elle est la conséquence d’une altération du systéme d’organisation et

du controle du geste, plutét qu’un trouble de I’exécution tel que 1’on peut I’observer dans les

autres types de dysarthrie.
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Figure 2 : Clusters de la dysarthrie ataxique issus de la classification de Darley et coll, (1969).

Les caractéristiques relatives a la dysarthrie ataxique que 1’on peut retrouver chez les patients
ataxiques de Friedreich (AF) concernent I’imprécision des consonnes, la réduction et la
variation de la hauteur et de I’intensité vocale ainsi qu’un excés prosodique. (Folker et al.,

2010 ; Gentil, 1990 ; Gilman et Kluin, 1985).

D’apres Duffy (2005), « lorsque ['on écoute des patients ayant une dysarthrie ataxique,
[’impression n’est pas celle d’'une faiblesse musculaire, d 'une résistance au mouvement, ou
d’une perte d’amplitude du mouvement, mais bien d’un geste insuffisamment contrélé ou
coordonné ». Néanmoins, l'ataxie de Friedreich se caractérise également par l'atteinte
d'autres structures neurologiques au-dela du cervelet, touchant les ganglions rachidiens, les
régions postérieures de la moelle épiniére, les voies motrices spinocerébelleuses,
corticospinales et corticobulbaires, ainsi que les fibres sensitives au niveau périphérique
(Folker et al., 2010 ; Folker et al., 2012; Rosen et al., 2012; Brendel et al., 2013). Ces
dégénérescences ont un impact sur la réalisation motrice de la parole (Ackermann et
Hermann, 1993), ce qui donne un tableau de dysarthrie mixte avec des composantes

ataxiques, flasques* et spastiques* (Folker et al, 2010).
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Figure 3 : Clusters de la dysarthrie spastique issus de la classification de Darley et coll. (1969).

Les caractéristiques relatives a la dysarthrie spastique que 1’on peut retrouver chez les
patients AF concernent la présence de changements soudain de hauteur, d’éléments
explosifs, et d’une sténose phonatoire marquée par une raucité vocale (Folker et al., 2010 ;
Murray, 1983).
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Figure 4 : Clusters de la dysarthrie flasque issus de la classification de Darley et coll. (1969).
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Les caracteristiques relatives a la dysarthrie mixte flasque - ataxique que I’on peut retrouver
chez les patients AF se distinguent par des altérations respiratoire, vélopharyngée et
articulatoire (Folker et al., 2010).

Aussi, cette multi-dimensionnalité des composantes qui constitue la dysarthrie dans la
maladie de Friedreich, comprenant les fonctions respiratoires, vélo-pharyngées, laryngées et
articulatoires, rend difficile 1’¢élaboration d’un tableau sémiologique prototypique puisque
toutes les altérations de la parole associees aux types de dysarthries décrits par Darley et al.
(1969) sont susceptibles de se retrouver chez les patients atteints d’ataxie de Friedreich. Par
ailleurs, Blaney et Hewlett (2007) mettent ’accent sur le fait que les composantes spastiques
et flasques donnent lieu a une grande hétérogénéité entre les individus, avec une expression
trés variable au fil de 1’évolution de la maladie. La dysarthrie de la maladie de Friedreich a
été décrite comme « difficile a quantifier' » (Singh et al., 2010). Toutefois, nous pouvons
retrouver dans la littérature une tentative de distinction et de catégorisation de certains profils
(Joanette et Dudley, 1980 ; Folker et al., 2010).

B- Sémiologie de la dysarthrie dans la maladie Friedreich

1- Distinction de profils de la dysarthrie

Joanette et Dudley (1980) considérent que « [’ataxie de Friedreich n’est pas une simple
entité neurologique mais un ensemble hétérogéne de dysfonctionnements de la parole ». lls
ont identifié trois groupes de sujets selon deux composantes : une dysarthrie générale,

relative a la fonction articulatoire et une sténose phonatoire, relative a la fonction laryngée :

e ler groupe : Dysarthrie générale sans sténose vocale avec une faible intelligibilité,

des symptomes dysarthriques séveres, peu de variations de hauteur, peu de forcage,
une monotonie, une prolongation des phonémes, des pauses inappropriées, une

imprécision des consonnes et une distorsion des voyelles.

e 2eme groupe : Sténose phonatoire et dysarthrie générale Iégere avec une bonne

intelligibilité, un forcage et d’importantes variations de hauteur.

e 3éme groupe : Légére dysarthrie et 1égére sténose phonatoire.
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Les patients de ces différents groupes ne se distinguent ni par leur &ge, ni par la durée de leur
maladie. En revanche, ils représentent trois groupes de sujets distincts avec différentes

évolutions de la maladie.

Dans les populations étudiées par les équipes australiennes et allemandes, la dysarthrie
oscille, dans la majorité des cas, entre minime a légere allant dans quelques cas jusqu'a
modérée. Par ailleurs, I’équipe de Folker (2010) a classé la dysarthrie selon son degré de
sévérité, allant de minime a modéré, d’aprés dix composantes de la parole (la variation de
hauteur, la variation d’intensité, la longueur de la phrase, le débit, la tension, la respiration,
la force, la nasalité et la précision des consonnes). lls attribuent, en partie, ces différents
degrés de sévérité aux stades d’évolution de la maladie, aux variations au cours de la maladie
et aux variations individuelles. L’équipe a émis 1’hypothése que 1’évolution des troubles

dysarthriques pourrait aider a prédire 1’évolution de la maladie.

Folker et al. ont donc distingué trois groupes : degré de sévérité minime, modéré et severe.
Les deux derniers groupes présentent une atteinte dysarthrique plus sévere et le débit y est
plus touché.

e Le premier groupe, de degré de sévérité minime, est caractérisé par six des dix
dimensions évaluées : une réduction de la variation de hauteur, des difficultés a
maintenir une intensité constante, une diminution du support respiratoire, une
hypernasalité, une diminution de I’intelligibilité et enfin, ce qui apparait comme étant
le plus affecté, une imprécision consonantique. Ce groupe pourrait correspondre au

profil dysarthrique de Joanette et Dudley (1980).

e Le deuxiéme groupe, de degré de séveérité modeéré, se distingue par une diminution
des variations de hauteur, de longueur des phrases, du support respiratoire et par une

hypernasalité liée a I’incompétence vélopharyngée.

e Le troisieme groupe, de degré de séverité sévere, se caractérise par une géne aux

niveaux laryngé et phonatoire. Alliant un forgage vocal et une faible hypernasalité.
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La pluralité de ces classifications de la dysarthrie dans le cadre de la maladie de
Friedreich peut s’expliquer par la diversité des tiches proposées par les équipes lors de leurs
études respectives mais aussi par I’appréciation du début de la maladie par chaque équipe
(Folker et al., 2010). En effet, Joanette et Dudley ont analyse des conversations enregistrées
préalablement puis ont calculé le début de la maladie a partir du diagnostic initial alors que
I’équipe de Folker (2010) proposait une lecture de texte et a estimé le début de la maladie a

’apparition des premiers symptomes.

2- Les marqueurs de la désintégration de la parole

En 1979, Dejong, lors d'une analyse perceptive de la parole dans la maladie de Friedreich,

décrivait les symptémes suivants :
- Changements soudains du ton

- Eléments saccadés

- Eléments explosifs

Dans une étude de 1983, Murray précise que la parole dans I'ataxie de Friedreich est plus
explosive que dans la dysarthrie ataxique, avec des caractéristiques phonatoires étranges

incluant une voix « rauque, tendue, étranglée ».

Enfin, Gilman et Kluin en 1985, alors qu'ils comparaient les troubles de la parole chez des
patients atteints d'une ataxie de Friedreich et d'autres présentant une atrophie olivo-ponto-
cérébelleuse, confirment I'existence de certains signes présents dans l'ataxie de Friedreich,
tels que des détériorations phonatoires et prosodiques incluant des variations de hauteur
tonale, des éléments explosifs et une raucité “transitoire”. En revanche, ils ne constatent pas
de troubles articulatoires alors que ces derniers sont quasiment permanents chez les patients

souffrant d'atrophie olivo-ponto-cérébelleuse.

Actuellement, un bon nombre de chercheurs s'accordent sur la description des
caractéristiques principales de la dysarthrie dans I'ataxie de Friedreich que sont une atteinte
respiratoire et pneumophonatoire, une atteinte des fonctions laryngée et vélopharyngée, une

altération de la prosodie et de I’intelligibilité.

3- Atteinte respiratoire et pneumo-phonatoire

Dans une étude de 1995, Cisneros et Braun ont mis en évidence deux types de

perturbations chez un groupe de 10 patients atteints de la maladie de Friedreich par I’analyse
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acoustique de répetitions rapides de cycles respiratoires non voisés mise en paralléle avec
les résultats d’une épreuve de diadococinésie* syllabique. Quatre patients ne présentaient
que des difficultés modestes du contrdle de la synergie des cycles respiratoires et
présentaient surtout des troubles dysarthriques de type articulatoire (notamment une
bradylalie* modérée, une substitution de consonnes, une hypernasalité et une dégradation de
I’amplitude) lorsqu’ils exécutaient une épreuve de diadococinésie syllabique. Les patients
qui, en revanche, manifestaient une importante insuffisance respiratoire pendant la
respiration non voisée répétée (c’est-a-dire que les cycles respiratoires s’arrétaient
prématurément), montraient d’importantes irrégularités de 1’amplitude, de la fréquence
fondamentale (lors d’un cycle respiratoire, ils activaient leurs plis vocaux pendant la phase
expiratoire, produisant un voisement inopportun) ainsi qu’un taux de répétition syllabique
significativement inférieur. Ce déficit phonatoire, plus marqué, était lié¢ a la présence d’une
atrophie protubérantielle et bulbaire, sites des centres respiratoires du tronc. Pour ce second
sous-groupe, les auteurs ont retenu comme signes dysarthriques : une bradylalie sévere, une
dysrythmie*, une prolongation phonatoire, des interruptions syllabiques abruptes et une

bitonalité.

Folker et al. (2012), dans leur tentative de classification de profils de dysarthrie dans
le cadre de la maladie de Friedreich, ont distingué trois sous-groupes dont deux présentaient

des patients ayant une diminution de leurs capacités respiratoires et pneumo-phonatoires.

4- Atteinte de la fonction vélopharyngée

La recherche perceptive de la parole dans 1'ataxie de Friedreich a identifié I’altération
de la nasalité comme un élément clé du profil de dysarthrie, mais I'incidence et la gravité
anormale de celle-ci reste inconnue. La présence d'une hypernasalité est généralement
considérée comme typique des dysarthries flasque ou spastique (Blaney et Hewlett, 2007 ;
Folker et al., 2010 et 2012). L’implication du sous-systeme vélopharyngé dans la maladie
de Friedreich peut étre attribuée a une spasticité consécutive des atteintes des voies
pyramidales (Pandolfo, 2009). Une autre hypothése met en évidence le fait que certains
sujets atteints d’une ataxie de Friedreich ont une hypernasalité sévere tandis que d'autres
présentent une résonance normale, pouvant étre alors le résultat d’une dégénérescence d'un
ou de plusieurs noyaux des nerfs craniens. (Folker et al., 2010 et 2012 ; Joanette et Dudley,
1980). Cette hypothese est etayee par les resultats d'etudes post-mortem d’individus FRDA

faites par Oppenheimer en 1979 et qui constate une démyélinisation des nerfs vague et
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glossopharyngien chez 7 des 13 sujets. L’atteinte de ces nerfs entrainerait une faiblesse pour

I’élévation vélaire et expliquerait alors la présence d’une hypernasalité.

Poole et al. (2015) ont récemment publié¢ une étude sur la nasalité dans I’ataxie de Friedreich
portant sur 37 patients FRDA et 24 sujets contrbles. Les résultats montrent que la prévalence
d’hypernasalité est plus importante chez les sujets FRDA que chez les sujets controles et
semble corrélée avec la sequence génétique GAA2. En plus des correélations statistiquement
significatives entre la gravité percue de la nasalité et la répétition de la longueur de GAA2,
les données ont revélé la présence de corrélations entre les mesures perceptives de
I'nypernasalité et la durée de la maladie, le score FARS* et I'dge d'apparition. Ces données
suggerent que I’hypernasalité s’aggrave quand la maladie progresse et qu’elle est plus sévere
lorsque I'apparition de la maladie est précoce. L’hypernasalité est présente chez les trois-
quarts des individus FRDA de 1’étude, elle est donc caractéristique mais suggere également
des sous-groupes dysarthriques puisque 25% des patients de I’é¢tude ne présentent pas
d’altération de la nasalité. Par ailleurs, il a également était constaté la présence d’une
hyponasalité chez 5 des 37 sujets FRDA de 1’étude. Celle-ci est souvent associée a des
obstacles de la voie nasale qui entrainent une réduction du débit d'air nasal tels qu’une
infection des voies respiratoires supérieures, une déviation de la cloison ou la présence de
végeétations adénoides (Kummer, 2001). Cependant, il a également été suggéré que, dans de
rares cas, les patients atteints de dysarthrie ataxique pouvaient présenter une hyponasalité

intermittente liée a I'incoordination de la fermeture vélopharyngée (Duffy, 2013).

5- Atteinte de la fonction laryngée

En 1997, Ackermann et Hertrich ont analysé la durée du VOT* (Voice-Onset Time)
d’occlusives alvéolaires (/d/ et /t/) situées en position initiale de mots, chez 8 patients ayant
un syndrome ataxique d a une atrophie cérébelleuse. Les sujets étaient invités a produire
des phrases allemandes dans lesquelles certains des mots se distinguaient par des paires
minimales sourdes/sonores « daten » (/daton/, « données ») et « taten » (/taton/, « actes »).
Les analyses objectives et perceptives (par 6 auditeurs), ont révele que la distinction entre le
VOT des consonnes occlusives voisées versus consonnes occlusives non-voisées était moins
nette chez les sujets cérébelleux, et que les mots-cibles débutant par une occlusive sourde
donnaient lieu a une augmentation significative du nombre d’erreurs lors de I'évaluation
perceptive pour des locuteurs ataxiques, les auditeurs percevant des consonnes occlusives

voisées a la place des consonnes occlusives non-voisées.
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Blaney et Hewlett (2007) ont également mené une étude afin de déterminer les parameétres
acoustiques, a partir d'une analyse perceptive, des troubles de la parole et de l'intelligibilité
dans la maladie de Friedreich. Pour cette étude, 11 hommes sollicités par I'Association des
ataxiques d’Irlande, et ayant connu une apparition précoce de la maladie de Friedreich (entre
4 et 14 ans), ont passé le Phonetic Intelligibility Test (PIT), permettant ainsi de déterminer
des profils d’altération de la parole pour chaque participant. Les sujets, dont la dysarthrie
variait de légere a modérée, devaient lire 96 mots monosyllabiques qui se distinguaient par
paires minimales et dont les contrastes phonétiques étaient jugés sensibles et représentatifs
de la dysarthrie. Chaque catégorie de contraste phonétique était représentée par au moins
trois ensembles de paires minimales (par exemple /bat, pat/; /bad pad/; /bit pit/). Les résultats
de cette étude ont montré que 1’altération la plus prégnante chez tous les sujets concernait le
dévoisement des consonnes occlusives voisées situées en position finale de mots (exemple :
« bad » est percu «bat» chez la majorité des juges de 1’¢tude). L’étude révéle que la
réduction de la longueur vocalique qui précede la consonne influe fortement sur le voisement
des consonnes occlusives situées en position finale de mot. Or, la réduction de la durée
d'émission de la voyelle et du VOT sont symptomatiques des troubles cérébelleux dans les
taches de parole (Ackermann et Hertrich, 1997). Par ailleurs, une autre erreur fréquente
produite par les locuteurs AF concernait la disparition du h aspiré (« hand » est percu « and »
par les auditeurs anglophones). Ces deux catégories phonétiques sont dépendantes du
contréle laryngé. Le groupe de patients de cette étude pour lequel l'atteinte laryngée semble
prédominer peut étre comparé au sous-groupe de patients AF décrit par Joanette et Dudley
en 1980 et qui se caractérisait par une sténose phonatoire, une dysarthrie générale légére
avec une bonne intelligibilité et une atteinte laryngee plus importante.

6- Atteinte de Uintelligibilité

Les malades FRDA ont des atteintes de I’intelligibilité qui vont de 1égeére a modérée. Dans
une étude de 2010, Folker et al. décrivent des patients intelligibles en moyenne chez plus de
90% des cas. Toutefois, la préservation de 1’intelligibilité est variable selon les sujets :
Joanette et Dudley, dés 1980, ont mis en évidence trois sous-groupes de patients FRDA, 1’un
avec une intelligibilité altérée et deux autres avec une intelligibilité relativement préservée.
L’étude menée par Blaney et Hewlett (2007) chez 11 hommes ayant la maladie de Friedreich
et qui a été présentée dans le paragraphe précédent révele qu’environ 65% des erreurs
articulatoires des locuteurs AF se sont révélées pour 6 composantes de la parole sur 19
catégories testées. Deux des six erreurs de contraste les plus prégnantes pour ce groupe se
rapportent a la forme de la syllabe :
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la présence vs. I'absence de h aspiré (exemple : hand vs. and) : 44% du total des
erreurs de ce contraste correspond a la présence de h aspiré (pergu comme non
présent par les différents juges) et 56% du total des erreurs de ce contraste correspond
a I’absence de h aspiré (per¢u comme présent pour les différents juges).

la présence vs. I’absence de consonnes finales (exemple rake vs. ray) : 58% du total
des erreurs de ce contraste correspond a la cible « présence de phonéme final » et
42% du total des erreurs de ce contraste correspond a la cible « absence de phoneme

final » (percu comme présent pour certains juges).

Par ailleurs, deux autres catégories de contrastes phonétiques sur 19 évaluees par le PIT se

sont révélées fréquentes chez les locuteurs AF et se rapportent a une atteinte du controle

vélo-pharyngé :

la présence de nasalisation vs dénasalisation (exemple : beat vs meat) : 71% du total
des erreurs de ce contraste se rapporte aux consonnes orales (percues comme nasales)
et 29% du total des erreurs de ce contraste se rapporte aux consonnes nasales pergues
comme orales (phénomene de dénasalisation).

la distinction [r]-[w] (exemple : rock vs walk) : 70% du total des erreurs de ce
contraste concerne le phonéme [r] (qui est percu [w] par les juges) et 30% du total

des erreurs de ce contraste concerne le phoneme [w] (percu [r] par les juges).

Enfin, deux dernieres catégories de contrastes phonétiques sur 19 évaluées par le PIT se sont

révélées fréquentes chez les locuteurs AF et se rapportent a une atteinte du contréle laryngé :

le voisement vs dévoisement de phonémes occlusifs en position finale de mot : 83%
du total des erreurs de ce contraste correspond aux phonémes voisés (pergus comme
dévoisés) et 17% du total des erreurs de ce contraste correspond aux phonémes
dévoisés (pergus comme voisés). Il s’agit de la catégorie phonétique altérée la plus
fréquente pour les locuteurs AF de cette étude.

le voisement vs le dévoisement de phonémes occlusifs en position initiale de mot :
32% du total des erreurs de ce contraste concerne les phonémes voisés (percus
comme dévoisés) et 68% du total des erreurs de ce contraste concerne les phonémes

non voisés (percus comme VOisés par les juges).

Ainsi, les résultats de 1’é¢tude nous indiquent que la compétence vélopharyngée, la

coordination laryngée ou le contrdle de la durée d’émission sont atteints chez les locuteurs

AF ayant eu une apparition précoce de la maladie.

Par ailleurs, I’analyse de I’articulation est un point essentiel, car elle prédirait 1’intelligibilité

globale (Brendel et al., 2013). Une étude de 2013 (Antolik et Fougeron) a comparé
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I’altération des consonnes dans les dysarthries consécutives a la maladie de Parkinson, la
Sclérose Latérale Amyotrophique et ’ataxie cérébelleuse (AC). L’intelligibilité des
locuteurs du groupe AC a été considérée comme peu affectée par les distorsions
consonantiques, jugées faibles dans ce groupe (6% des consonnes étaient altérées). Les
distorsions principales (pour les consonnes étudiées soient : [t], [d], [K], [g] et [s]) sont celles
liées a I’articulation laryngée (voix) (53% des distorsions) avec un voisement des consonnes
sourdes (24%) et un dévoisement des consonnes sonores (29%), puis des distorsions pour le
mode d’articulation (27%) avec notamment une spirantisation* des consonnes occlusives
(22%) et plus faiblement, une explosion des fricatives (5%). Par ailleurs, 12% des distorsions
concernaient une postériorisation du lieu d’articulation et 8% une omission de segment.
Aucune nasalisation n’a été constatée, mais rappelons que les sujets étudiés avaient une
dysarthrie purement cérébelleuse a la différence des patients FRDA pour lesquels la
dysarthrie varie entre ataxique, spastique et flasque.

Dans une autre étude portant sur sept patients FRDA, Folker et al. (2012) remarquent une
réduction de la vitesse articulatoire. Les auteurs ont relevé deux cas sur sept (les deux
patients les plus séverement atteints) qui présentaient un F2* diminué. Cette diminution se
traduisant par un espace phonétique réduit qui résultait d’'un mouvement lingual antéro-
postérieur restreint. Toutefois, les auteurs ont interprété cette diminution de F2 comme un

moyen compensatoire pour améliorer 1’intelligibilité.

7- Atteinte de la prosodie

Des études acoustiques récentes ont montré que la dysarthrie associée a la maladie
de Friedreich se caractérise par un allongement des pauses et un accroissement de leur
variabilité (Rosen et al., 2012).

Par ailleurs, la dysarthrie dans FRDA se caractérise également par une altération du débit.
En 1990, I’équipe de Gentil propose une étude aupres de 14 patients qui vise a évaluer les
aspects de la dysarthrie via 1’analyse quantitative des parameétres acoustiques de durée, de
fréquence fondamentale et d'intensité dans diverses taches de parole (répétition de mots,
phrases et voyelles tenues). Les résultats révelent la présence d’une bradylalie* modérée a
sévere, également constatée par Schalling et Hartelius (2013) qui qualifiaient la parole
« d’imprécise et lente ». Cette bradylalie pourrait étre la conséquence d’une hypotonie,
consideérée par Gentil et al. comme un facteur physio-pathologique important. En effet, une
étude électromyographique realisée conjointement révele 1’existence d’un délai dans

I'initiation de I'activité musculaire et une incapacité ou un retard dans la cessation appropriée
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de l'activité musculaire. Il apparait que 1’allongement de la durée observé a partir du signal
acoustique est lié a la lenteur des mouvements des organes bucco-phonateurs et au
dysfonctionnement de 1'activité musculaire. L’incoordination entre les sous-systémes vélo-
pharynggé, laryngé et respiratoire contribue aux troubles de la parole. Les auteurs considérent
la lenteur de la parole comme une caractéristique primaire de la parole dans I’ataxie de
Friedreich. Rosen et al. ont constaté, dans une étude de 2012, que les taches motrices
alternatives (diadococinésies) de la sphere ORL étaient tres altérées mais que I’intelligibilité
demeurait bonne car les patients compensaient leurs difficultés en ralentissant le débit. Ce
ralentissement du débit n’est donc pas forcément toujours une conséquence directe de la

maladie mais peut-étre une compensation du patient pour maintenir une bonne intelligibilité.

C- Corrélation entre la dysarthrie et les données médicales extra-arthriques

1- Variables génétiques

Si certains auteurs ont montré une corrélation allant de faible (Folker et al., 2010) a
importante (Eigentler al., 2012) entre la sévérité de la dysarthrie et la taille de I’expansion

GAA, d’autres (Diirr et al., 1996) affirment que les deux ne sont pas liées.

2- Variables neurologiques

Selon une étude de Brendel et al. (2013), I’instabilité vocale prédit la sévérité de
I’ataxie notamment grace aux tiaches de diadococinésies et de voyelle tenue qui sont
particulierement sensibles aux altérations ataxiques. La stabilité de la voix apparait alors
comme un facteur prédictif de la seveérité de l’ataxie. La dysarthrie dans 1’ataxie de
Friedreich est principalement liée a la dégénérescence cérébelleuse et est donc corrélée a la
sévérité de I’ataxie (Eigentler et al., 2012). Toutefois, Singh et al. (2010) n’ont pas constaté
de lien entre la dysarthrie et 1’ataxie bien qu’ils estiment que 1’évaluation de la dysarthrie
pourrait étre un moyen d’évaluation des évolutions neurologiques dans le cas d’atteintes trop

séveres des bras et des jambes ne permettant pas leur évaluation.

3- Durée de la maladie

Différents auteurs s’accordent sur 1’existence d’une corrélation entre la dysarthrie et
la durée de la maladie (Ddrr et al., 1996 ; Folker et al., 2010 ; Folker et al., 2012 ; Rosen et
al., 2012). Certains symptémes de la maladie peuvent étre en lien avec la taille de I’expansion
GAA ou la durée de la maladie, avec les deux voire avec aucun des deux ; la sévérité de la

dysarthrie serait corrélée a la durée de la maladie et en refléterait les différents stades
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d’évolution. De plus, 1’évaluation de 1a dysarthrie pourrait permettre de prédire et de suivre
I’évolution de la maladie et du traitement. Toutefois, Eigentler et al. (2012) n’ont pas trouvé
de résultats concluants quant a un lien entre la séverité de la dysarthrie et la durée de la

maladie.

D- De I’utilité des analyses dans I’étude de la maladie

1- Auto-évaluation de la dysarthrie : SHI vs VHI

Goutaland et Touretz (2015) ont étudi¢ la comparaison de deux échelles d’auto-
évaluation du handicap au niveau de la voix et de la parole : le Voice Handicap Index (VHI,
Jacobson et al., 1997) et le Speech Handicap Index (SHI, Rinkel et al., 2008 ; Degroote et
al., 2011). Cette étude portait sur le ressenti du handicap de la voix et de la parole (Borel et
al., 2016). Si elle n’a pas fait ressortir de différence significative quant a I’intérét de proposer
une échelle plutdt qu’une autre, elle a mis en avant deux sous-groupes : le premier avec un
ressenti du handicap plus important pour la voix et le second pour la parole. Ces deux sous-
groupes pourraient d’ailleurs étre mis en lien avec les différents profils mis en avant par
Joanette et Dudley (1980).

2- Analyses perceptive et acoustique de la dysarthrie

L’analyse perceptive va permettre de repérer les perturbations les plus saillantes ou
caractéristiques de la parole dans la maladie de Friedreich. Les diverses études sur la
dysarthrie dans la maladie de Friedreich, citées au sein de la revue de littérature, ont toutes
conduit a une analyse perceptive de la parole. Cette derniere est le « gold standard » de
I’analyse de la dysarthrie (Duffy, 1995). Toutefois, sa valeur subjective nécessite une analyse

plus objective et plus fine qui vient corroborer les mesures subjectives de perception.

Aussi, les mesures acoustiques de la parole viennent objectiver les analyses
perceptives et sont des outils pour le suivi des changements neurologiques dans ’ataxie de
Friedreich et donc pour le suivi de 1’évolution de la maladie et de sa thérapie. Elles sont
intéressantes car elles révelent des changements qui ne sont pas toujours perceptibles via
d’autres analyses et se substituent parfois aux examens des membres lorsqu’ils sont trop
séverement atteints. Par exemple, 1’étude de la variabilité spectrale (interprétée en termes de
mouvement global de I'appareil vocal, I'enveloppe spectrale reflétant le changement de la

prosodie et de la forme de I'ensemble du tractus vocal) pourrait étre un indicateur intéressant
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de la dysarthrie, le spectrogramme étant influenceé par de nombreux aspects de la parole tels

gue les mouvements articulatoires, la nasalité, I'intonation et l'intensité vocale.

Un certain nombre de mesures objectives de la parole évaluant les grandes
composantes de la parole ont été récemment mises au point et tiennent compte de la variation
spectrale dans le temps, c’est-a-dire de la vitesse de changement des transitions
formantiques, des pauses et des composantes rythmiques (Rosen et al., 2011). L’étude menée
par I’équipe australienne (Rosen et al., 2011) s’est appuyé€e sur I’analyse de spectrogrammes
de 37 patients AF et révéle un ralentissement des transitions formantiques des patients AF
pour une tache dirigée (texte lu). Par ailleurs, les résultats indiquaient que la durée de
I’¢locution et le débit de la parole pouvaient étre mesurés a travers des intervalles de deux
ans ou plus, et montraient un fort potentiel pour 1’analyse de la thérapie et la surveillance de
I’évolution de la maladie. Aussi, Ivent et al. (2015), d’aprés leur étude acoustique sur les
variations de voisement des consonnes chez des sujets sains, ont mis en avant un pourcentage
important de voisement d’aprés 1’analyse de quatre phonémes ([t], [d], [k] et [s] suivis de la
voyelle nasale [&]) en parole spontanée. En effet il est apparu que 74% des phonemes [t] et
61% des phonémes [K] étaient produits avec une erreur de voisement contre seulement 4%
pour les phonémes [d]. Ils ont émis I’hypothése que ce phénomeéne serait di a la
coarticulation par une vibration anticipée des plis vocaux. Par ailleurs, ce phénomeéne
d’assimilation trés fréquent chez les locuteurs francais se retrouve fortement chez les patients

dysarthriques (Antolik et Fougeron, 2013).

Enfin, méme chez le locuteurs sain, plusieurs facteurs tels que « le débit, la position par
rapport aux frontieres prosodiques du locuteur, son attitude, son état émotif... » peuvent
engendrer des variations dans la production des voyelles (Georgeton et al., 2012). Dans leur
étude menée sur 40 sujets sains francophones, ils ont cherché a mettre en évidence les
specificités acoustiques des voyelles orales du frangais a partir de 1’analyse de voyelles
isolées ; ils ont comparé leurs données avec les résultats du groupe Calliope (1989) qui
avaient préecédemment analysé les quatre premiers formants des voyelles orales du frangais
a partir d’un corpus composé de deux répétitions des dix voyelles orales du frangais ([pe]
[po] [pu] [py] [p2] [pix] [pex] [pak] [pok] [pcer]) par 10 locuteurs frangais et 9 locutrices
francaises (colonne Call dans le tableau ci-dessous) et ceux de 1’étude de Gendrot et Adda-
Decker (2005) qui avaient analysé les formants de 24000 voyelles (dont 4% exclues) a partir
de deux heures de parole, extraites d’émissions de France Inter, de quinze hommes et quinze

femmes (colonne G&A dans le tableau ci-dessous).
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v Moyenne sur F1 Moyenne sur F2 Moyenne sur F3 Moyenne sur F4
Call GD G&A Call GD G&A | Call GD | G&A | call GD G&A

: 306 275 348 2456 2585 | 2365 | 3389 | 3815 | 3130 J 3389 | 4521

; (42) (32) ND | (1) | (228) | ND | (68) | (228) | ND | (169) | (256) R
417 405 423 2351 2553 | 2176 | 3128 | 3346 | 2860 | 4161 | 4325

¥ (31 (44) N/D (52) (174) | N/D | (115) | (202) | N/D J (12D) | (27D) R

" 660 614 526 2080 2306 | 2016 | 2954 | 3137 | 2800 J 4231 | 4383 i
(46) (83) N/D | (108) | (160) | N/D | (156) | (202) | ND | (210) | (271)
788 830 685 1503 1438 | 1677 | 2737 | 2900 | 2735 ] 3950 | 4065

9 (51 (113) | N/D (86) (183) | N/D | (174 | (179) | N/D | (192) | (256) T
305 276 371 2046 2091 | 2063 | 2535 | 2579 | 2745 | 3570 | 3826

y (68) (29) N/D | (124 (167) | N/D | (139) | (216) | N/D [ (216) | (221) L
469 409 420 1605 1599 | 1693 | 2581 | 2703 | 2687 | 4005 | 3985

: (36) (47) N/D (90) (162) | N/D | (148) | (178) | N/D [ (168) | (190) A

- 647 599 436 1690 1678 | 1643 | 2753 | 2843 | 2715 | 4038 | 4107 i
(58) (86) N/D 47) (156) | N/D | (155) | (208) | N/D [ (202) | (221)

" 311 291 404 804 779 1153 | 2485 | 2648 | 2742 § 3550 | 3980 _—
(43) (31) N/D (53) 93) | N/D | (284) | (254) | N/D | (197) | (356)

5 461 415 438 855 842 1140 | 2756 | 2862 | 2790 J 3805 | 4048 i
(38) (44) N/D (73) (103) | N/D | (240) | (165) | N/D | (183) | (228)
634 595 528 1180 1144 | 1347 | 2690 | 2907 | 2743 | 3950 | 4035

2 (48) (100) | N/D (59) (141) | ND ] (198) | (172) | N/D | (201) | (209) G

Tableau 2 : Valeurs moyennes des formants F1, F2, F3, F4 pour chaque voyelle orale du frangais, selon
Calliope (1989) (Call), Groupe Didactique (Georgeton et al., 2012) (GD) et Gendrot et Adda-Decker (2005)
(G&A). Les ecart-types sont entre parentheses, N/D : non défini. (Georgeton et al., 2012). (Georgeton et al.,
2012).

I11- Problématique et Hypotheses

L’objectif de notre étude est de décrire au mieux la parole associée a la maladie de Friedreich
a I’aide d’outils d’évaluation clinique variés. Les études précédentes proposaient des taches
intéressantes comme la répétition de phrases, la lecture de texte, des taches de
diadococinésies ou encore la lecture de mots se distinguant par contraste phonétique.
Toutefois, ces protocoles n’analysaient pas la parole dans la maladie de Friedreich de facon
exhaustive. Dans le cadre de cette étude, nous proposons une évaluation plus compléte de la
parole FRDA de patients francophones par le biais d’outils plus variés et multiparamétriques
tels que I’examen des praxies, de I’intelligibilité, I’analyse d’une échelle d’auto-évaluation
de la dysarthrie, I’utilisation de la nouvelle batterie d’évaluation MonPaGe (Lévéque et al.,
2016) qui propose des taches de diadococinésies, de répétition de pseudomots, de phrases,
de lecture de texte et de tenue phonatoire. Par ailleurs, les études citées précédemment
confirment I'hétérogéneite de la dysarthrie dans le cadre de la maladie de Friedreich. Or,

cette hétérogénéité peut étre le reflet de I'évolution de la dysarthrie et plus généralement de
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la maladie. Aussi, ce travail vise a etablir une corrélation entre des données extra-arthriques
(date d’appartition des symptdmes, durée de la maladie) et des marqueurs dysarthriques

saillants révélés lors des analyses perceptives et acoustiques.

De plus, la présente étude est un travail d’analyses préliminaires s’inscrivant au sein du
protocole de recherche ORFA qui rassemble le service ORL de la Pitié-Salpétriére (Dr.
Bouccara, Peggy Gatignol), I’Institut du Cerveau et de la Moelle (Pr. Alexandra Diirr), le
Laboratoire Unadréo de Recherche Clinique en Orthophonie et 1’Union Nationale pour le
Développement de la Recherche et de I’Evaluation en Orthophonie (Stéphanie Borel, Peggy
Gatignol) (Annexe A). Ce protocole établi sur 2 ans, a comme objectif I’évaluation de la
communication orale de 50 patients FRDA par 1’identification de mesures pertinentes qui
permettraient de comparer la dysarthrie dans un essai thérapeutique en pré et post-
traitement, et de les utiliser comme critéres d’évaluation de son efficacité. Cette évaluation
de la communication rassemble les bilans audiométriques ainsi que les enregistrements et
analyses de la parole effectués dans la présente étude et qui seront poursuivis jusqu’en 2017.
Par ailleurs, ces 50 patients FRDA sont également inclus dans le protocole européen
EFACTS*, et bénéficient d’un bilan complet a chaque visite : évaluations cliniques, bilan
sanguin, suivi cardiaque et bilan neuropsychologique. Dans le cadre de notre étude, les
résultats de certains de ces bilans pourront nous permettre d’établir ou non la présence d’un
lien entre les caractéristiques de la parole et les échelles de sévérité de la maladie de
Friedreich comme 1’échelle SARA* (Annexe B).

Nos axes de recherche s’articuleront autour des trois questions suivantes :

Hypothése 1 : Existe-il des caractéristiques de parole spécifiques de la dysarthrie dans la
maladie Friedreich ?

Hypothése 2 : Existe-t-il une corrélation entre les différents niveaux d’analyses proposés
(acoustiques, perceptifs, auto-évaluation) ?

Hypothese 3 : Un indicateur acoustique, perceptif ou d’auto-évaluation de la voix et de la
parole peut-il étre mis en lien avec le degré de sévérité de la maladie, la durée de la maladie
et la date d’apparition des symptomes ?
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I- Protocole de recherche
A - Description de la population

Les 26 sujets évalués sont tous locuteurs du francais et atteints de la maladie de
Friedreich. IIs ont été recus au sein des services de cardiologie et de génétique de 1’hopital
La Pitié-Salpétriere (AP-HP, Paris) en hopital de jour. Les passations ont eu lieu du 6 mai
2015 au 11 mars 2016 et ont été programmeées par 1’attaché de recherche clinique, Sandra

Benaich.

La population choisie pour les analyses perceptive et acoustique ne presente pas

d’atteinte cognitive majeure pouvant perturber la compréhension des consignes.

La population prise en compte (n= 26), décrite dans le tableau 3, présente les

caractéristiques suivantes :
- Age : Entre 18 et 69 ans (moyenne = 36.08 et écart-type = 12,21)
- Sexe : 38% de femmes (n=10) et 62% d’hommes (n=16)
- Origine géographique : la population provient de toute la France métropolitaine.

L’étude a été approuvée par le comité de protection des personnes (Inserm) et tous les

patients ont signé un consentement.

Seuls les patients FRDA 1, 5, 6, 8 et 24 ont en cours, ou ont eu, une prise en charge
orthophonique portant sur les difficultés d’¢locution. Cependant, le contenu des prises en

charge nous est inconnu.

Dans le tableau 3 ci-dessous, sont représentés la durée de la maladie depuis la date
d’apparition des premiers symptomes, le sexe et 1’age des patients lors de la passation, mais
également les scores a I’échelle SARA qui a été remplie par les neurologues du département
de génétique de la Pitié-Salpétriere. Cette échelle est un outil d’évaluation du degré d’ataxie
dans un contexte phénotypique neurologique complexe. Elle varie de 0 (absence d’ataxie) a
40 (ataxie severe) et comprend 8 sous-scores qui évaluent des domaines différents dont la
séverité de la dysarthrie (score « speech disturbance » : SD dans le tableau) qui varie de 0

(absence d’atteinte) a 6 (atteinte sévere).
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Sujet Sexe Age lors de Age d’apparition Durée de la Score SARA global | Score SARA SD
la passation des symptdmes maladie (années) (140) (/6)
FRDAL F 60 21 40 31 3
FRDA 2 F 24 15 9 16 2
FRDA 3 H 45 16 29 31,5 3
FRDA 4 H 34 11 23 28,5 2
FRDA 5 H 43 22 21 32 3
FRDA 6 H 46 21 25 34 4
FRDA7 F 39 14 25 27 2
FRDA 8 F 55 27 28 21 2
FRDA 9 F 34 24 10 13 2
FRDA10 H 25 14 11 9 1
FRDA1LL H 26 19 7 14 2
FRDAL2 H 23 22 1 12 2
FRDA13 F 36 28 8 15 2
FRDA14 H 45 18 27 35 3
FRDA15 H 28 14 14 32 4
FRDA16 H 25 17 8 13 2
FDRAL7 E 37 7 30 32 3
FDRA18 H 38 12 26 32 2
FRDA19 = 18 15 3 26 2
FRDA20 = 37 13 24 21,5 2
FRDA21 H 22 3 19 38 5
FDRA22 H 22 15 7 12 1
FRDA23 H 69 45 24 255 2
FRDA24 H 32 23 9 15 2
FDRA25 H 32 10 22 28,5 2
FRDA26 = 43 32 11 10 1
B"n‘?ﬁni] ffffl 18,38 8,35 17,73 +9,82 23,25+9,01 2'35E‘1f5?’92
[ 18-é9] [3-45] [1-40] [9-38]

Durée de la maladie : depuis I’apparition des premiers symptomes

Tableau 3 : Données biographiques et cliniques du groupe FRDA
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B - Description des épreuves

1 - VHI : Voice Handicap

La version frangaise (Woisard et al., 2003) du Voice Handicap Index (Jacobson et
al., 1997), échelle d’auto-évaluation, a été utilisée afin de décrire le handicape en lien avec
la production de la voix. Il est compose de 30 questions réparties dans 3 domaines, chacun
coté sur 40 : Emotionnel (E), Fonctionnel (F) et Physique (P). Chaque item peut étre coté de
0 a4 (0 = jamais, 1 = presque jamais, 2 = parfois, 3 = presque toujours, 4 = toujours). Le
score total est de 120 ; plus le score est elevé, plus le handicap ressenti est important.
(Annexe C).

2- MBLF : Echelle de Motricité Bucco Linguo Faciale

La MBLF (Gatignol et Lannadere, 2010) est une échelle informatisée d’évaluation
de la contraction des différents muscles de la face. Elle est adaptée pour des patients de 15
ans a 80 ans. La MBLF est cotée sur 111 points, chaque item pouvant étre évalué de O
(impossibilité de réaliser le mouvement) a 3 (mouvement effectué sans effort). Elle propose
cing sous-scores : les mucles de la face (score /6), les muscles des yeux (score /9), les
muscles des joues et de la mandibule (score /30), les muscles des levres (score /27) et les
muscles de la langue (score /39). (Annexe D).

3- TPI : Test Phonétique d’Intelligibilité

Le Test Phonétique d’Intelligibilité (ou TPI) est issu de la Batterie d'Evaluation
Clinique de la Dysarthrie (BECD) d’Auzou et Rolland-Monnoury (2006). Il mesure la
sévérité de la dysarthrie et permet également de typer les erreurs phonétiques du patient.
Lors de cette épreuve, le patient lit un mot que I’évaluateur doit reconnaitre parmi quatre
propositions, et ce sur 52 items. Le nombre de mots correctement identifié donne un score
sur 52. Comme 1I’indique le manuel de passation : « le TPI est fondé sur le repérage des
altérations phonétiques conduisant a une identification erronée des phonémes et donc a une

réduction de ’intelligibilité». (Annexe E).

4- MonPaGe

MonPaGe (Lévéque et al., 2016) est un outil informatisé d’évaluation perceptivo-

acoustique de la parole pathologique en langue francaise. Il est actuellement en phase de
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normalisation, de wvalidation et d’automatisation par des équipes (orthophonistes,
phonéticiens et psycholinguistes) de Mons, Genéve et Paris. Le protocole informatisé est
compose de divers modules tels que :

Noyau dur :
a Pseudomots (voyelles, pseudo-mots)
a Pneumophonatoire (voyelle tenue, TMP*, intensité)
a Diadocosinésies
a Prosodie (Phrases)
O Parole continue (Texte)

Modules taches annexes :

4 Intelligibilite

a Parole et Fonctions Executives

Les deux derniers modules cités n’ont pu étre utilisés au sein du protocole
d’évaluation car ils n’étaient pas encore €laborés lors du commencement des passations de
la présente étude. La variété des modules permet de couvrir différents aspects de la
production de la parole (voix, mobilité et précision articulatoire, prosodie, fluence, processus
phonologiques, intelligibilité, etc.) et différents facteurs pouvant affecter cette production
(complexité et longueur des séquences, types de son, position prosodique, contexte

phonétique, parole continue ou isolée, etc.) (Lévéque et al., 2016).

5- Ordre du protocole

Le protocole complet était identique pour chaque patient et a chaque enregistrement
et durait environ 45 minutes. Le protocole débutait avec les enregistrements via 1’outil
informatisé MonPaGe. Nous ne détaillerons que les taches de production sur lesquelles les
évaluations perceptive et acoustique de la voix et de la parole ont été réalisées (Annexe D).
Ont été proposées : la répétition de 52 pseudo-mots, de 6 phrases dont 4 affirmatives et 2
interrogatives, la tenue de la voyelle [a] prolongée a une intensité et a une hauteur
confortable, la production de 7 diadococinésies et la lecture d’un texte frangais de 227 mots.
La suite du protocole proposait I’examen des praxies bucco-faciales via la batterie MBLF et
I’examen de D’intelligibilité¢ avec le TPIL. Enfin, le patient remplissait 1’échelle d’auto-

évaluation du handicap de la voix, Voice Handicap Index (VHI). Il est a noter que les
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enregistrements des phrases, du texte et des diadococinésies ne feront pas 1’objet d’analyses

au sein de notre étude mais sont conservés pour les études a venir.

C- Méthodologie des analyses

1 — Enregistrement audio

Les évaluations et les enregistrements ont été effectues dans des lieux calmes, au sein
des services de cardiologie et de génétique de 1I’hopital de la Pitié-Salpétriere (AP-HP, Paris).
L’enregistrement acoustique des patients s’est effectué a partir d’un micro-casque cardioide
unidirectionnel AKG C520 placé a environ 3-4 centimetres de la bouche du patient et relié
a une carte son externe Roland UA-1610 Studio Capture, elle-méme reliée a un ordinateur
portable Toshiba Satellite L655.

2- Méthodologie de 1’analyse perceptive

L’analyse perceptive des enregistrements s’est consacrée a 1I’étude des pseudo-mots.
Chaque enregistrement a fait I’objet d’une double cotation par les deux auteurs de 1’étude.
Nous avons pris appui sur la trame de cotation de 1’outil MonPaGe en identifiant la présence
d’altérations liées au mode d’articulation, au lieu I’articulation, a I’articulation laryngée ou
liées a "omission ou I’inintelligibilit¢ de certains phonémes et/ou de segments. Le test
perceptif comprenait alors un total de 1075 fichiers a écouter et a coter (52 pseudomots par
patient (n=22) hormis pour les patients FRDA 11, 2, 19, 5, 6 et 14 qui en ont respectivement
48,22,51,24,49 et 49). Nous avons décidé d’exclure des analyses perceptives et acoustiques
4 patients (FRDA 15, 16, 17 et 23) dont les enregistrements ne présentaient pas une qualité
suffisante pour qu’ils puissent étre correctement analysés : le F2 et les formants supérieurs
n’étaient pas clairement observables, le bruit extérieur de la salle parasitant la qualité du
signal et des spectrogrammes. Autrement, les enregistrements étaient inexistants en raison

de problémes de matériel (ordinateur ou carte son).

3- Travail préparatoire des enregistrements

Préalablement a toute analyse, nous avons débuté notre recherche par un travail
d'écoute et de préparation des enregistrements a l'aide du logiciel Praat (Boersma et Weenirk,
2002). 11 s’agit d’un logiciel de traitement du signal acoustique permettant d’obtenir

différentes caractéristiques d’un signal : la fréquence fondamentale (Fo), I’étendue vocale, le
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temps maximum phonatoire, I’instabilité en fréquence (jitter) et en amplitude (shimmer), le
bruit (HNR) et le souffle (HPR). A partir du fichier son, nous avons commencé par
segmenter et annoter manuellement chaque phonéme de tous les pseudomots enregistrés en
respectant les conventions de transcription du code « SAMPA » (Wells,1997) et les regles
de segmentation des phonémes initiaux et finaux (lorsque l'intervalle débute et/ou s’acheve
par une occlusive sourde, la segmentation se fait a partir du début et/ou de la fin de
l'explosion, et lorsqu’il est délimité par un phonéme voisé, la segmentation se fait a partir du
début et/ou de la fin de la barre de voisement). Pour les voyelles, nous n’avons pris que la
partie sonore et voisée. Tout segment comprenant des bruits extérieurs ou des

chevauchements de parole (patient + thérapeute) ont été exclus de I’analyse. (Annexe G).

4- Méthodologie de ’analyse acoustique

Nous choisissons de limiter cette analyse aux 2 altérations phonétiques les plus
saillantes de la parole FRDA constatées lors de 1’analyse perceptive : les formants des
voyelles et la présence versus I’absence de voisement des consonnes occlusives. Pour
mesurer la valeur des quatre premiers formants des voyelles, nous avons utilisé le script
« analysel »(http://www.personnels.univparis3.fr/users/cgendrot/pub/download/analysel.z
ip) développé par Gendrot. Pour chaque formant, quatre valeurs automatiquement détectées
permettent de calculer la moyenne pour la voyelle. Sept pseudomots ont été sélectionnés
(Annexe D) pour permettre 1’évaluation des voyelles [a], [€], [€], [i], [0], [2], [u] et seront
représentés dans des triangles vocaliques. Nous comparerons nos résultats a ceux du groupe
Calliope (1989) qui ont réalise une étude sur les quatre premiers formants des voyelles orales
du francais de dix-neuf locuteurs francais (10 hommes et 9 femmes). Leurs résultats se

trouvent dans le tableau ci-dessous.
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Tableau 4 : Valeurs en Hertz des quatre premiéres fréquences formantiques. 10 sujets masculins ; 9sujets
féminins - Analyse LPC. Med. : valeur de la médiane ; o : écart-type ; Ki : coefficient d’écart entre formants
masculins et féminins : (Ki=FiQ/Fi3). Corpus : [pV] ou [pVR], 2 répétitions par sujet. (Calliope, 1989)

Par ailleurs, I’étude du contraste voisement vs. dévoisement, a été effectuée sur les
pseudomots « tatata » et « dadada » a 1’aide du logiciel Praat : « Pulses > Voice report >
Voicing > Fraction of locally unvoiced frames » permet d’obtenir un pourcentage de

dévoisement.

5- Outils et méthodes d’analyse des données

Les calculs et tests statistiques ont été effectués a I’aide du logiciel Statview SAS 5.0. Le
test de Spearman est utilisé pour évaluer la présence de corrélation entre les résultats
perceptifs et d’auto-évaluation et 1’échelle SARA (score global et score «speech
disturbance »). Afin de Vérifier si les éventuelles différences observées entre les deux
groupes de sévérité (score SARA>20 et score SARA<20) sont significatives ou non et étant

donné le cardinal réduit de notre population (n=26), nous utilisons le test non paramétrique
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Mann-Whitney-Wilcoxon qui permet de tester 1’hypothése nulle (HO). Le degré de
significativité est noté « p » : si p< 0,05 ou p < 0,01 : la probabilité¢ de I’HO est faible, ou trés
faible la différence est significative, ou trés significative ; si p> 0,05 : la probabilité de ’'HO
est forte et la différence n’est pas significative. Par ailleurs, nous recourons au test Kuskal-
Wallis (équivalent non paramétrique de I’ANOV A) dans le but d’analyser les altérations les

plus significativement présentes.

Il Résultats

NB : Sur les figures 7, 8, 12, 14 et 16 les patients sont présentés par ordre croissant de
sévérité ataxique selon le score global a I’échelle SARA [min : FRDA 10 : 9/40 ; max :
FRDA 21: 38/40] et pour les figures 13, 17, 20 et 21 par ordre croissant de sévérité
dysarthrique selon le score « speech disturbance » (SD) de I’échelle SARA [min : FRDA
10:1/6 ; max : FRDA 21 : 5/6].

A — Résultats acoustiques et perceptifs
1- MBLF

La moyenne au score total de la MBLF est de 108,46 [98 ; 111] avec un écart-type de 3,97.

38,54

2892
26,19

Score

MBLF Face /6 MBLF il /9  MBLF Lévres/27  MBLF Joueset  MBLF Langue /39

Sous-score MBLF

Figure 5 : Moyennes et écarts-types des 5 domaines de la MBLF (n=26). Les traits rouges indiquent le score
maximal possible pour chaque domaine.
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Score MBLF MBLF |MBLF MBLF MBLF MBLF
SARA  [Total /111 Face (Eil Lévres (Joues et Langue
Global /6 /9 27 Mandibules /30 {39
<20 110,7 * 6 9 26,8 * 30 * 38,9
(n=10) +0,46 10 +0 +0,40 +0 +0,30
>20 107,6 * 5,88 8,81 25,81 * 28,25 * 38,31
(n=16) +3,63 +0,48 +0,53 +1,24 +1,98 +1,16

Tableau 5 : Moyennes et écarts-types aux scores de la MBLF (total et par domaine). Les patients sont répartis
en deux groupes selon le degré de séverite de ['ataxie d’apres le score global de 1’échelle SARA. Une
corrélation significative entre deux groupes est indiquée par *.

Nous notons une dégradation des différents scores en fonction des degrés de sévérité
ataxique et dysarthrique. L analyse statistique confirme une corrélation significative avec le
score global de 1’échelle SARA (Rho de Spearman = -0,75; p = 0,0002) et le degré de
séverité de la dysarthrie (Rho de Spearman = 0,61 ; p = 0,023) ainsi qu’une différence
significatives des scores de MBLF total (p=0.0017), MBLF « lévres » (p=0.0337), MBLF

« joues et mandibules » (p=0.0025) en fonction des deux groupes de patients.

2-TPI

La moyenne au TPI est de 50,08 [39 ; 52] avec un écart-type de 2,81.

Voyelles ouvertes vs fermées 9
Consonnes initiales sourdes vs sonores 9
/RS vs W/ 8
Voyelles orales vs nasales 6
Consonnes médianes sourdes vs sonores 4
Voyelles labiales vs non labiales 4

Consonnes initiales complexes vs simples 3

Types d'erreur

Changement lieu d'articulation (occlusives) 3
Occlusives nasales vs non nasales 3
Occlusives vs fricatives 2
Voyelles antérieures vs postérieures 1
Consonnes finales vs rien 0

0 5 10 15 20 25 30

Population n=26

Figure 6 : Nombre de patients (n=26) ayant fait au moins une erreur pour chaque contraste.
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Moyenne Ecart-type
(/8)

Voyelles antérieures vs. postérieures 0,04 0,19
Voyelles ouvertes vs. fermées 0,50 0,89
Voyelles labiales vs. non labiales 0,19 0,48
Voyelles orales vs. nasales 0,31 0,67
Consonnes initiales sourdes vs. sonores 0,50 0,75
Consonnes médianes sourdes vs. sonores 0,15 0,36
Changement lieu d’articulation (fricatives) 0,19 0,56
Changement lieu d’articulation (occlusives) 0,12 0,32
Occlusives vs. fricatives 0,12 0,42

Occlusives nasales vs. non nasales 0,35 1
IR/ vs. I\W/ 0,38 0,62
Consonnes initiales complexes vs. simples 0,12 0,32

Consonnes finales vs. Rien 0 0

Tableau 6 : Moyennes et écarts-types des treize contrastes étudiés dans le TPI (n=26)

Sur les treize contrastes phonétiques, trois se détachent, bien que les moyennes soient assez
faibles :

e Voyelles ouvertes vs. fermées (exemple : « des mains » vs « dix mains ») : moyenne
: 0,50 £0,89)

e Consonnes initiales sourdes vs sonores (exemple : « tonnant » vs « donnant ») :
moyenne : 0,50£0,75)

o /R/vs /WI/ (exemple « série » vs « ses oui ») : moyenne 0,38 ; + 0,62)

Les moyennes des contrastes phonétiques « voyelles ouvertes vs. voyelles fermées » et
« consonnes initiales sourdes vs. sonores » sont significativement plus élevées (p<0,05) que
celles des contrastes phonétiques « voyelles antérieures vs. postérieures », « consonnes
médianes sourdes vs. sonores », «changement lieu d’articulation (occlusives) »,
« Occlusives vs. fricatives », « consonnes initiales complexes vs. simples » et « consonnes
finales vs. rien ». La moyenne du contraste phonétique « /R/ vs. /W / » est significativement
plus haute (p<0,05) que celles des contrastes phonétiques « voyelles antérieures vs.
postérieures » et « Consonnes finales vs. rien ». Enfin, la moyenne du contraste phonétique
« consonnes finales vs. rien » est significativement plus basse (p<0,05) que celle du contraste
phonétique « occlusives nasales vs. non nasales ». La différence entre les autres contrastes
phonétiques est non significative.
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Figure 7 : Répartition des résultats au TPI par patient (n=26)

Les résultats au score total du TPI diminuent (rappel : plus la note /52 du patient est faible,
plus Iintelligibilité est altérée) en fonction du degré de sévérité de la dysarthrie. Les résultats
présentent une corrélation moyenne et significative avec le score « speech disturbance » de
I’échelle SARA (Rho de Spearman = 0,42 ; p=0,0353). Les résultats au score total du TPI
diminuent également en fonction du degré de sévérité ataxique. En revanche, les résultats ne
présentent aucune corrélation avec le score global de I’échelle SARA (Rho de Spearman =

0,39 ; p = 0,0534).

3 — Temps Maximal Phonatoire (TMP)

Le temps moyen est de 11,33 secondes [3,12 ; 20,9] avec un écart-type de 4,60.

Temps Maximum Phonatoire (A tenu) en seconde par patient
(n=25)

FRDAH 21 4,58
FRDAH 14 6,34
FRDAH & 16,72
FRDAH 15 9,97
FRDAF 17 7,11
FRDAHS 8,51
FRDAH 18 17,62
FRDAH 3 13,41
FRDAF 1 3,12
FRDAH 25 14,09
FRDAF 4 5,18
FRDAF 7 7,19
FRDAF 19 8,42
FRDAF 20 6,63
FRDAF 8 11,22
FRDAF 2 15,99
FRDAH 24 15,45
FRDAF 13 20,9
FRDAH 11 12,47
FRDAF 9 11,34
FRDAH 16 17,59
FRDAH 12 13,29
FRDAH 22 14,18
FRDAF 26 13,61
FRDAH 10 8,35

=25)

Patients (n

Séevérite de I'ataxie

o} 5 10 15 20 25
Temps en seconde

Figure 8 : Temps Maximum Phonatoire (a tenu) en seconde par patient (n=25). La barre bleue sépare les
deux groupes de patients selon leur score global a [’échelle SARA (scores <20 et >20).
39



Un temps maximum inférieur a 10 secondes chez la femme, et a 15 secondes chez I’homme,
est considéré comme anormal. Aussi, 6 femmes (FRDA 20, 19, 7, 4, 1 et 17) et 10 hommes
(FRDA 10, 22, 12, 11, 25, 3, 5, 15, 14 et 21) de I’étude ont un score pathologique pour le
TMP. Quatre patients (FRDA 6, FRDA 13, FRDA 16, FRDA 18) ont un temps maximum
phonatoire nettement plus long que le reste de la population étudiée. La taiche de TMP n’est
corrélée ni au degré de sévérité ataxique (Rho de Spearman = 0,34, p= 0,0960) ni au degré
de sévérité dysarthrique (Rho de Spearman = 0,32, p=0,1156). Toutefois, d’apres le test non
paramétrique de Mann Whitney, il y a une différence significative entre les deux groupes de
patients (score global a I’échelle SARA <20 et >20 sur 40), (p=0,0126).

Score SARA TMP
Global En secondes
<20 14,32*
(n=10) +3,28
>20 9,34*
(n=16) +4,26

Tableau 7 : Moyennes et écarts-types du Temps Maximum Phonatoire. Les patients sont répartis en deux
groupes selon le degré de séveérité de l’ataxie d’apreés le score global de [’échelle SARA (n=25). Une
corrélation significative entre deux groupes est indiquée par *.

Le TMP apparait comme significativement différent (p=0.0126) entre les deux groupes de
patients.

4 — Pseudomots (PSM)

Nota bene : En raison de problémes rencontrés avec le logiciel MonPaGe les patients n’ont

pas les mémes totaux de pseudomots enregistres.

- Total de 22 pseudomots : n=1 (FRDA 2)

- Total de 24 pseudomots : n=1 (FRDA 5)

- Total de 48 pseudomots : n=1 (FRDA 11)

- Total de 49 pseudomots : n=2 (FRDA 6, FRDA 14)
- Total de 51 pseudomots : n=1 (FRDA 19)

- Total de 52 pseudomots : n=16
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m Dénasalisation (voyelles) m Dénasalisation (consonnes)

m Spirantisation m Modification du lieu d'articulation (consonnes)
W Ajout m Changement lieu d'articulation (semi-voyelles)
m Modification lieu d'articulation (voyelles) m Arrondissement

Figure 9 : Répartition des moyennes des altérations phonétiques (n=22)

m Dévoisement

m Voisement

™ Nasalisation (consonnes)

= Explosion

m Dénasalisation (consonnes)
M Spirantisation

Modification du lieu
d'articulation (consonnes)

Figure 10 : Répartition des moyennes des différentes distorsions acoustiques rencontrées sur les consonnes

(n=22)

B Modification lieu

d'articulation (voyelles)

M Arrondissement

W Aperture

™ Dénasalisation (voyelles)

Figure 11 : Répartition des moyennes des différentes distorsions acoustiques rencontrées sur les voyelles (n=22)
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Les altérations phonétiques les plus fréquentes sont principalement des erreurs liées au
voisement des consonnes (voisement ou dévoisement inappropriés), les erreurs d’aperture
des voyelles ainsi que les omissions de phonémes. En effet, il y a un effet du type d’erreur
pour les consonnes. Il y a significativement plus d’erreurs de dévoisement (p<0,05). Nous
observons également un effet du type d’erreur pour les voyelles, I’aperture génére
significativement plus d’erreurs (p<0,05) que les autres caractéristiques articulatoires. La

différence entre les autres altérations phonétiques est non significative.

FRDA 21
FRDA 14
FRDA 6
FRDA 5
FRDA 18
FRDA 3
FRDA 1
FRDA 25
FRDA 4
FRDA 7
FRDA 19
FRDA 20
FRDA 8

Patients

FRDA 2
FRDA 24
FRDA 13
FRDA 11

FRDA 9
FRDA 12
FRDA 22
FRDA 26
FRDA 10

o
=®

10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%
Nombre total de pseudomots

m Dévoisement m Voisement
Spirantisation Explosion

M Nasalisation (consonnes) M Dénasalisation (consonnes)

m Modification du lieu d'articulation (consonnes) W Aperture

M Dénasalisation (voyelles) W Modification lieu d'articulation (voyelles)

m Arrondissement m Changement lieu d'articulation (se mi-voyelles)
Ajout Omission
PSM sans erreur

Figure 12 : Répartition des types d’erreur par patient selon le nombre total de pseudomots (n=22). Patients
classés en fonction de la sévérité de [’ataxie : le patient FRDA 10 étant le moins atteint, le patient FRDA 21
le plus atteint.
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Ajout Ormission

Figure 13 : Répartition des types d’erreur par patient (n=22). Patients classés en fonction de la sévérité de
la dysarthrie : le patient FRDA 10 étant le moins atteint, le patient FRDA 21 le plus atteint.

La figure ci-dessus montre la répartition des altérations phonétiques par patient selon le
degré de sévérité globale de la maladie d’apres 1’échelle SARA. Nous pouvons observer que
les altérations phonétiques sont plus nombreuses et plus hétérogenes a un degré de sévérité
plus éleve. En effet, cette épreuve présente une bonne corrélation avec le score « speech
disturbance » de 1’échelle SARA (Rho de Spearman = 0,63 ; p=0,0040) ainsi qu’avec le
score de sévérité globale de 1’ataxie (Rho de Spearman=0,62 ; p=0,0047).

5 —Voice Handicap Index (VHI)

La moyenne du VHI est de 29,54 [6 ; 65] avec un écart-type de 15,82.

- Distribution des résultats des participants
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FRDA 21
FRDA 14
FRDAG

Patients (n=26)

18
21

21

FRDA 15 12 16 13
FRDA 17 15 16 22
FRDAS 18 12 18
FRDA 18 9 14 22
FRDA3 03 8
FRDA1 4 8 2
FRDA 25 11 13 16
FRDA4 04 13
FRDA7 11 8 14
FRDA19 1104
FRDA23 7 4 12
FRDA20 16 12 12
FRDA 8 16 13 22
FRDA2 3 '3 9
FRDA 24 6 1778
FRDA13 4 6 11
FRDA 11 11 9 14
FRDAS 9] 8 9
FRDA 16 24 9 15
FRDA12 4 193
FRDA22 2 8 8
FRDA 26 11 5 10
FRDA 10 5 214
0 20 40

VHI Emotionnel /40

60 80
Score total /120

VHI Fonctionnel /40 VHI Physique /40

100 120

Seveérité de I'ataxie

Figure 14 : Voice Handicap Index par patient (n=26). La barre bleue sépare les deux groupes de patients
selon leur score global a I’échelle SARA (scores <20 et >20).

96 % des patients ont un score inférieur a la moyenne (60/120). Sur I’ensemble des patients,

quinze patients ont un ressenti faible du handicap (score total entre 0 et 30), onze patients

ont un ressenti modéré du handicap (score total entre 31 et 60) et un patient a un ressenti trés

¢levé de son handicap vocal (score entre 61 et 120). Il n’y a pas de corrélation entre le ressenti

du handicap vocal et la sévérité de la dysarthrie selon le score dans le domaine « speech
disturbance» de 1’échelle SARA (Rho de Spearman = 0,31 ; p=0,1173) ni avec le degré de

sévérité ataxique évalué par I’échelle SARA (Rho de Spearman = 0,39 ; p=0,0522).

Score /40

40

35

30

25

20

15

10

- Voice Handicap Index par domaine

8,73

VHI Emotionnel /40

12,42

VHI Physique /40

8,35

!

VHI Fonctionnel /40

Figure 15 : Score moyen pour chaque domaine du Voice Handicap Index (n=26). L ’étoile indigue les
différences significatives.
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Les écarts-types assez importants mettent en avant la grande hétérogéneité des résultats. La
moyenne du domaine Physique est significativement plus haute (p<0,05) que celle des

domaines Emotionnel et Fonctionnel. La différence entre les domaines Emotionnel et

Fonctionnel n’est pas significative.

Score VHI VHI VHI VHI
SARA total /120  |Emotionnel /40 [Fonctionnel /40 Physique /40
Global
<20 22,20 7,90 5,2* 9,1*
(n=10) +11,33 16,17 +3,09 +3,59
>20 34,13 9,25 10,31* 14,5*
(n=16) +16,49 16,98 15,37 +5,94

Tableau 8 : Moyennes et écarts-types aux scores du VHI (total et par domaine). Les patients sont répartis en
deux groupes selon le degré de sévérité de ['ataxie d’aprés le score global de [’échelle SARA (n=26). Une
corrélation significative entre deux groupes est indiquée par *.

Entre les deux groupes de patients, nous observons une différence significative dans les
domaines Fonctionnel (p=0.0245) et Physique (p=0.087).

6 — Résultats acoustigues : consonnes

100 9443 93 94 94
91
90 9091 90gg

30 87 85

80 75

70 67
63
60 58

50 50
50

40

Taux de dévoisement

30 25
20
10

0
FRDA FRDA FRDA FRDA FRDAS FRDA FRDA FRDA FRDA8 FRDA FRDA FRDA7 FRDA4 FRDA FRDA1 FRDA3 FRDA FRDAS FRDA6 FRDA FRDA
10 26 22 12 11 13 24 20 19 25 18 14 21

Patients

T1 #7213

—
Sévérité de I'ataxie

Figurel6 : Moyenne des taux de dévoisement des trois phonemes [t] du pseudomot « tatata » (n=21). T1
correspond au [t] initial, T2 au [t] médian et T3 au [t] de la 3éme syllabe (n=21).

Lorsque le taux de dévoisement atteint 100%, le phonéme [t] est parfaitement dévoisé. Les
erreurs de voisement pour le pseudomot « tatata » sont présentes chez 12 patients sur 21 dont

5 patients pour le [t] initial, 8 patients pour le [t] médian et 8 patients pour le [t] en derniere
syllabe. Seul le patient FRDA 22 dévoise dans son entiéreté le pseudomot « tatata ». Le

45



degré de sévérité de I’ataxie et de la dysarthrie selon 1’échelle SARA ne semble pas étre
corrélé avec les erreurs de voisement car des patients ayant un faible score a I’échelle SARA

(exemple FRDA 10, 26, 22) commettent des erreurs de voisement.

Score SARA
Global T1 T2 T3
<20 75* 96,75 96,88
(n=10) +29,88 +4,35 +4,08
>20 97,46* 92,77 94
(n=16) 18,79 +11,4 +11,29

Tableau 9: Moyennes et écarts-types en pourcentage du taux de dévoisement du phoneme [t] dans le
pseudomot « tatata ». Les patients sont répartis en deux groupes selon le degré de sévérité de [’ataxie d apres
le score global de I’échelle SARA. (n=22). Une corrélation significative entre deux groupes est indiquée par

*

Nous notons un taux de dévoisement significativement plus faible de T1 dans le groupe
« score SARA global inférieur & 20 ».
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Figure 17: Moyenne des taux de dévoisement des trois phonemes [d] du pseudomot « dadada » (n=21). D1
correspond au [d] initial, D2 au [d] médian et D3 au [d] de la 3éme syllabe (n=21).

Lorsque le taux de dévoisement est de 0%, le phonéme [d] est parfaitement voisé. Les erreurs
de dévoisement apparaissent chez 18 patients sur 21 dont 15 patients pour le [d] initial, 12
patients pour le [d] meédian et 13 patients pour le [d] de la 3éme syllabe. Seul le patient
FRDA 11 dévoise dans son entiereté le pseudomot « dadada ». Les erreurs de dévoisement
du phonéme [d] sont plus présentes chez les patients ayant un plus faible degré de sévérité
dysarthrique et ataxique. Le patient FRDA 21 qui a le degré de sévérité ataxique et
dysarthrique le plus important ne commet aucune erreur de dévoisement. La moyenne des

taux de dévoisement du phoneme [d] présente une corrélation faible mais significative (Rho
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de Spearman=-0,45 ; p=0,443) avec le degré de séverité de la dysarthrie selon le score

« speech disturbance » de 1’échelle SARA.

7 — Résultats acoustiques : voyelles

Un triangle vocalique est une représentation graphique des voyelles orales a partir de leurs
premier et deuxieme formants, respectivement en ordonnée et en abscisse, selon la distance
entre la langue et le palais (voyelle fermée, ouverte) et la position de la langue (postérieure,
médiane, antérieure). Par convention, les voyelles ayant un F1* faible se trouveront en haut
du graphique. Celles ayant une valeur F2* élevée se trouveront a gauche. La déviation

standard est représentée par une ellipse.

Lors de I’analyse perceptive nous avons observé des distorsions phonétiques au niveau des
voyelles (erreurs d’aperture, modifications du lieu d’articulation). Nous avons donc réalisé¢
une analyse acoustique afin de confirmer ou infirmer nos résultats perceptifs. Nous avons
pris comme référence les données de Calliope (1989) qui a réalisé une étude sur les formants

des voyelles sur des sujets sains (en rouge sur les deux figures).
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Figure 18 : Triangle vocalique femmes FRDA (noir) comparé a la moyenne de référence pour les femmes
(rouge) de [’étude de Calliope. L étoile indique les différences significatives.

Le triangle vocalique (figure 18) représente la tendance de réalisation des voyelles des
femmes atteintes de la maladie de Friedreich. Les voyelles [€], [0] présentent un F1 réduit

(aux alentours de 550 Hz et 414 Hz respectivement) qui est significativement distinct du F1
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de référence de I’étude de Calliope. Un F1 réduit indique un mouvement de fermeture de la
cavité buccale. Par ailleurs, les voyelles [0], [o] et [€] présentent un F2 significativement
différent du F2 de référence de 1’étude de Calliope. Les F2 des voyelles [o] et [o] qui se
situent respectivement a 975 Hz et 1272 Hz indiquent une tendance a I’antériorisation du
mouvement lingual pour lesdites voyelles tandis que le F2 de la voyelle [g] situé aux
alentours de 1939 Hz révele le phénoméne inverse, c’est-a-dire une tendance a la

postériorisation du mouvement lingual pour la voyelle [e].

2600 2400 2200 2000 1800 1600 1400 1200 1000 800 600

200
400
®
= 600
==
ffffffffffffffff
6
1000

F, (Hz)

Figure 19 : Triangle vocaliqgue hommes FRDA (noir) comparé a la moyenne de référence pour les hommes
(rouge) de I’étude de Calliope. L étoile indique les différences significatives.

Le triangle vocalique (figure 19) représente la tendance de réalisation des voyelles des
hommes atteints de la maladie de Friedreich. Les valeurs des formants sont proches de celles
des patients témoins. Seule la voyelle [o] présente un F1 (aux alentours de 452 Hz) et un F2
(aux alentours de 1128 Hz) significativement distincts des moyennes de référence de 1’¢tude
de Calliope. Le F1 réduit et le F2 augmenté indiquent une nouvelle fois un phénomene de

fermeture buccale et d’antériorisation du mouvement lingual pour la voyelle [o].

Les résultats pour les voyelles [o] et [¢] des hommes et des femmes doivent étre nuancés car
pour ces 2 voyelles, le corpus de Calliope est différent de celui de MonPaGE. Nous avons
proposé aux patients de répéter les pseudomots « pop » et « pep » tandis que le corpus de
Calliope proposait la production des pseudomots « por » et « per », or le phoneme [] a une

influence importante sur les formants.
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Figure 20 : Moyennes et écarts-types des formants F1 et F2 des patients féminins FRDA (n=9) en comparaison
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Figure 21 : Moyennes et écarts-types des formants F1 et F2 des patients FRDA masculins (n=12) en
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comparaison avec les données de Calliope. L ‘étoile indique les différences significatives.

Voyelles F3F F4 F F3H F4 H

i 3364 3389 4327 * 3966 3054 2976 3857 * 3407
+221 +310 +141 +150

e 3121 3128 4263 4161 2741 2644 3621 * 3362
+209 +369 +180 +222

E 2860 2954 4186 4231 2573 2558 3632 * 3300
+194 +218 +151 +290

a 2790 2737 4318 4143 2577 2503 3621 * 3262
+288 +254 172 +237

u 2716 * 2485 3902 * 3550 2380 * 2027 3478 * 3118
+237 +294 +143 +233

0 2836 2756 3974 3805 2475 * 2283 3502 * 3256
+254 +431 +139 +241

@) 2742 2690 4017 3950 2468 2399 3526 * 3278
+300 +319 +122 +199

Tableau 10 : Valeurs moyennes et écarts-types en Hertz des formants F3, F4 pour chaque voyelle orale du
francais analysée dans cette étude. F : valeurs pour les sujets FRDA féminins (n=9) ; H : valeurs pour les
sujets FRDA masculins (n=12). En rouge les valeurs moyennes de Calliope. Les données suivies * sont
significativement différentes.

La différence entre les données des patientes FRDA et celles des sujets féminins de 1’étude

de Calliope est significative pour les valeurs des formants F4 (p=0,0109) du phonéme [i], F3
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(0,366) et F4 (0,157) du phonéme [u], F1 (p=0,0002) et F2 (p=0,027) du phonéme [¢], F1
(p=0,0076) et F2 (p=0,191) du phoneme [o] et F2 (p=0,0226) du phonéme [o].

La différence entre les donneées des patients FRDA et celles des sujets masculins de I’étude

de Calliope est significative pour les valeurs des formants F4 (p<0,0001) du phoneme [i], F4
(p=0,0026) du phoneme [e], F4 (p=0,0047) du phoneme [e], F4 (p=0,0007) du phonéme /a/,
F3 (p<0,0001) et F4 (p=0,0003) du phonéme [u], F3 (p=0,0008) et F4 (p=0,0061) du
phoneme [0], F1 (p=0,0015) et F2 (p=0,0006) et F4 (p=0,0017) du phoneme [].

B — Les différentes corrélations

1- Corrélations entre les différents tests

PSM TPI MBLF VHI TMP
PSM rho=0,575 rho=0,49
p=0,0084 p=0,0236
TPI rho=0,575
p=0,0084
MBLF rho=0,49
p=0,0236
VHI
TMP

Tableau 11 : Corrélations de Spearman entre les différents tests entre eux. Les absences de corrélations ne
sont pas représentées.

Seuls les tests PSM et TPI ainsi que PSM et MBLF sont corrélés entre eux.

2- Corrélations entre les tests et les données extra-arthriques

Age Durée de la Score SARA Score SARA
d'apparition maladie global (sévérité « speech
des premiers ataxie) /40 disturbance »
symptémes (sévérité de la

dysarthrie) /6
MBLF rho=-0.60 rho=-0,75 rho=0,61
p=0.0029 p=0,0002 p=0,0047
TPI rho=-0.416 rho=0,42
p=0.0130 p=0,0353
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VHI

PSM

rho=0.542
p=0.0130

rho=0,62
p=0,047

rho=0,63
p=0,0040

TMP

Taux de
dévoisement
du [t]

Taux de
dévoisement
du [d]

rho=-0.45
p=0.0443

Tableau 12: Corrélations de Spearman entre les différents tests et les données extra-arthriques. Les absences

de corrélations ne sont pas représentées.

Les épreuves de MBLF, TPI et PSM sont significativement corrélées avec la durée de la

maladie. Le score SARA global est significativement corrélé aux épreuves de MBLF et

PSM. Le score « speech disturbance » est significativement corrélé aux épreuves de MBLF,

TPI, PSM ainsi qu’au taux de dévoisement du phonéme [d]. Enfin, il n’y a pas de corrélation

entre 1’age d’apparition des premiers symptomes et les différentes épreuves.
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I11- DISCUSSION

A- Hypothese 1 : Existe-il des caractéristiques de parole spécifiques de la
dysarthrie dans la maladie Friedreich ?

Les résultats des analyses perceptives ont permis de mettre en valeur des distorsions de la
parole FRDA. Ces dernieres apparaissent plus ou moins fréeqguemment selon les individus et
I’évolution de la maladie. Dans 1’ensemble, la dysarthrie des patients FRDA de 1’étude est
peu sévere (18 patients sur 26 ont un score « speech disturbance » a I’échelle SARA inférieur
ou égal a 2 sur 6). Sont retrouvés, a des stades différents de la maladie et selon la variabilité

inter-individuelle :

-une altération des consonnes a travers des changements de mode d’articulation : phénomene
d’explosion des consonnes fricatives qui représente 5% des altérations des consonnes et qui
apparait plus freguemment que la spirantisation des consonnes occlusives (3% des
altérations des consonnes). Cette distorsion rappelle les « aspects explosifs » de la parole
FRDA rapportés par Folker et al. (2010) et Murray (1983), caractéristiques de la dysarthrie

spastique.

-La présence de nasalisation (5% des distorsions des consonnes) vient appuyer les résultats
de I’étude de Poole et al. (2015) qui révélaient une prévalence de I’hypernasalité plus
importante chez les sujets FRDA que chez les sujets contrdles et qui semblaient corrélés a
la séquence génétigue GAA2. La présence d’une hypernasalité étant par ailleurs
généralement considérée comme typique des dysarthries flasque ou spastique (Blaney et
Hewlett, 2007 ; Folker et al., 2010 et 2012). Nous avons également noté certains cas de
dénasalisation (4%), présent également dans 1’étude de Poole et al. (2015) chez 5 patients
sur 37.

-Toutefois, les altérations les plus fréquemment percues par les deux auditrices et qui
apparaissent dans les résultats du TPI et de MonPaGe, sont les erreurs liées au voisement
(22% des altérations des consonnes) ou au dévoisement (58%) inappropriés des consonnes.
Ce dernier type d’erreur est significativement plus important que les autres (p<0,05), 19
patients sur 22 étudiés produisent un dévoisement inapproprié pour au moins un phonéme
sur les 52 pseudomots produits. L’atteinte de la coordination laryngée est également la plus
fréquente chez les patients de 1’étude de Blaney et Hewlett (2007) et pourrait étre la
conséquence d’un retard dans I’initiation de I’activité musculaire laryngée, constaté a 1’aide

d’un électromyogramme (EMG) par Gentil en 1990, chez des patients AF.
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Nous observons également un effet du type d’erreur pour les voyelles, 1’aperture générant
significativement plus d’erreurs (p<0,05) que les autres caracteristiques articulatoires. La
différence entre les autres altérations phonétiques (dénasalisation, arrondissement
inappropriés) étant non significative. En effet, les erreurs d’aperture représentent 80% des
erreurs pour les voyelles. Par ailleurs, I’analyse des triangles vocaliques révéle une réduction
significative du F1 de la voyelle [o] des hommes et des femmes FRDA avec également une
réduction significative du F1 de la voyelle [€] chez les femmes, indiquant un phénomeéne de
fermeture de la cavité buccale. Par ailleurs, le F2 est également significativement plus élevé
pour les voyelles [0], [0] et moins élevé pour la voyelle [€] des femmes et pour la voyelle [o]
des hommes. Les modifications du mouvement lingual sont présentes dans les deux sens :
antériorisation et postériorisation, et participent au constat d’imprécision articulatoire
retrouvé dans les différentes études sur la dysarthrie FRDA. Les résultats pour les voyelles
[0] et [€] des hommes et des femmes doivent cependant étre nuances car pour ces 2 voyelles,
le corpus de Calliope est différent de celui de MonPaGe. Nous avons proposé au patient de
répéter les pseudomots « pop » et « pep » tandis que le corpus de Calliope proposait la
production des pseudomots « por » et « per », or le phonéme [&] a une influence importante

sur les formants.

Par ailleurs, les capacités pneumo-phonatoires, dont I’évaluation nous renseigne sur
le rendement de la source vocale et le temps maximal de vibration des plis vocaux, sont
altérées pour 16 patients sur 22. Si le temps maximal de phonation est inférieur a 10 secondes
chez la femme, et a 15 secondes chez I’homme, le TMP est considéré comme anormal
(Hirano et al.,1968). Aussi, 6 femmes et 10 hommes de 1’étude ont un score pathologique
pour le TMP. Ces résultats sont en accord avec ceux de I’étude de Folker et al. (2012), qui,
dans leur tentative de classification de profils de dysarthrie dans le cadre de la maladie de
Friedreich, ont distingué 3 sous-groupes dont 2 présentaient des patients ayant une
diminution de leurs capacités respiratoires et pneumo-phonatoires. De plus, quatre patients
(FRDA 6, 13, 16 et 18) ont un temps maximum phonatoire nettement plus long que le reste
de la population étudiée. Ces résultats peuvent étre expliqués par la variabilité inter-
individuelle mais également par 1’entrainement des capacités pneumophonatoires, puisque
le patient FRDA 6 suit actuellement une rééducation orthophonique et la patiente FRDA 13

pratique le chant.

Ainsi, la dysarthrie dans la maladie de Friedreich se caractérise par son hétérogénéité, malgré

I’identification du dévoisement inapproprié¢ des phonémes ainsi que 1’atteinte praxique des
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levres, des joues et de la mandibule, présents chez la majorité des sujets. Nous retrouvons
dans la parole FRDA les différentes caractéristiques des dysarthries ataxique, flasque et
spastique décrites dans la littérature avec ’altération de la compétence vélopharyngée, de la
coordination laryngée et du controle de la durée d’émission pour les caractéristiques les plus
prégnantes. L’étude ne portant que sur les aspects articulatoires et pneumo-phonatoires, il
est difficile de distinguer des profils de dysarthrie, le débit, la prosodie, la voix n’étant pas
étudiés. Toutefois, la mauvaise synchronisation entre les levres, la méachoire, la langue, le
vélopharynx, le larynx et le sous-systeme respiratoire participe a la perturbation de la parole
FRDA.

Enfin, le domaine « Physique » du Voice Handicap Index est significativement plus élevé
que les deux autres domaines, « Fonctionnel » et « Emotionnel ». Ces résultats sont
différents de ceux de 1’étude sur le ressenti du handicap de la voix et de la parole de
Goutaland et Touretz en 2015. En effet, le score pour le domaine « Physique » est important
mais n’est pas significativement plus élevé que les deux autres domaines et est équivalent
au sous-score « Emotionnel », également élevé. Ces différences peuvent s’expliquer par la
variabilité inter-individuelle mais également par une population FRDA plus avertie dans
I’étude de 2015, cette derniére ayant eu une sensibilisation aux différents concepts de

« VOiX » et de « parole » avant de s’autoévaluer.

B- Hypothése 2 : Existe-t-il une corrélation entre les différents niveaux
d’analyses proposés (acoustiques, perceptifs, praxique, auto-évaluation)?

Les différents résultats statistiques viennent appuyer cette hypothese. En effet, des
corrélations significatives apparaissent entre différents outils d’évaluation tels que la tache
de répétition de pseudomots avec la MBLF et le TPI, tandis que les résultats de 1’analyse
acoustique viennent corroborer en partie les résultats des analyses praxiques et perceptives.

Enfin, nous ne notons aucune corrélation entre 1’auto-évaluation et les autres indicateurs.

1- Corrélations entre les différents outils d’évaluation

Nous retrouvons une corrélation entre les deux épreuves d’analyse perceptive : la tache
de répétition de pseudomots et le TPI. En effet, les contrastes phonétiques de voisement et
d’aperture apparaissent significativement plus atteints que les autres contrastes dans ces deux
tests. Par ailleurs, quoique le contraste de nasalisation des voyelles orales ne soit pas

significativement plus atteint, il semble néanmoins plus altéré que d’autres contrastes et
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appuie les résultats des études de Poole et al. (2015) et de Folker et al. (2010) concernant la

présence d’une hypernasalisaté dans la dysarthrie FRDA.

Par ailleurs, les erreurs d’aperture pergues lors de la tache de répétition de pseudomots
pourraient étre mises en lien avec I’atteinte du domaine « joues et mandibules »

(significativement plus atteint que les autres domaines) de la MBLF.

Le VHI n’est corrélé a aucun autre test. Il s’agit d’un test d’auto-évaluation, ¢’est-a-dire
du ressenti personnel du handicap. Il peut donc varier d’une personne a une autre sans étre

en lien avec le degré de sévérité de 1’ataxie ni de la dysarthrie.

2- L’analyse acoustique corrobore-t-elle les analyses perceptives et
I’évaluation praxique ?

L’analyse acoustique confirme la tendance au dévoisement inappropri¢ pergue lors de
I’analyse perceptive. En effet, 1’étude de la production des pseudomots « tatata » et
« dadada » chez 22 patients de 1’étude indique que les erreurs de dévoisement apparaissent
chez 20 patients contre 12 pour le voisement. Néanmoins, les autre résultats ne semblent pas
corrélés et vont a I’encontre de ce qui était attendu. Tout d’abord, les erreurs de voisement
inapproprié des phonémes sont plus fréquentes que ce qui était rapporté par 1’analyse
perceptive : la tendance au voisement ne ressortait que chez 8 patients alors qu’elle concerne
en réalité 12 patients. Et cette tendance au voisement inapproprié apparait plus courante chez
les sujets du groupe dont le score a 1’échelle SARA est inférieur a 20 (la moyenne du taux
de dévoisement pour le phoneme [t] est de 75% au lieu de 100% pour un dévoisement total)
tandis que chez les patients dont le score a I’échelle SARA est supérieur a 20, la moyenne
du taux de dévoisement pour le phonéme [t] atteint les 97%, induisant une moindre tendance
au voisement inapproprié que 1’autre groupe. Cet effet du degré de sévérité de la maladie

quant au voisement du [t] n’avait pas été observé lors de 1’analyse perceptive.

Par ailleurs, lors de I’analyse des voyelles, la tendance a 1’aperture des voyelles était le
phénomene le plus fréquemment observé, or, les triangles vocaliques montrent le phénoméne
inverse, soit une tendance a la fermeture de la cavité buccale. En effet, les voyelles [¢], [0]
des femmes FRDA de I’étude présentent un F1 (aux alentours de 550 Hz et 414 Hz
respectivement) significativement plus bas que le F1 de référence de 1’étude de Calliope
(1989), tout comme le F1 (aux alentours de 452 Hz) de la voyelle [o] produite par les hommes
FRDA. Néanmoins, notre protocole se distingue de celui de Calliope sur ce point : il était

demandé aux patients FRDA de produire les pseudomots « pop » et « pep » alors que les
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sujets contrdles de 1’étude de Calliope produisaient des « por » et « per » pour 1’analyse des
voyelles [o] et [€]. Les résultats doivent donc étre nuancés, le phonéme [¥] ayant une
influence importante sur les formants.

Les distorsions phonétiques liées a la fermeture de la cavité buccale peuvent étre mises en
lien avec I’atteinte significative du domaine « joues et mandibules » de la MBLF. De plus,
le F3 des phonemes vocaliques [u] pour les femmes et les hommes FRDA et [0] pour les
hommes FRDA, est significativement plus élevé que les valeurs de référence F3 présentes
dans I’¢tude de Calliope. Ces erreurs d’arrondissement des levres pourraient étre mises en
lien avec I’atteinte significative du domaine « lévres » de la MBLF. Il aurait été attendu une
atteinte significative du domaine « langue » pour expliquer les erreurs de postériorisation et
d’antériorisation. Nous pouvons émettre I’hypothése que ce domaine n’est pas assez sensible

pour cette population de patients.

C- Hypotheése 3 : Un indicateur acoustique, perceptif ou d’auto-évaluation de la
voix et de la parole peut-il étre mis en lien avec le degré de séverité de la maladie,
la durée de la maladie et la date d’apparition des symptomes ?

1- Corrélations avec le deqgré de sévérité de la maladie

Pour cette étude, nous avons décidé de comparer deux groupes de patients se différenciant
par la sévérité de I’atteinte ataxique, estimée par le score global de 1’échelle SARA (Tanja
Schmitz-Hilbsch et al. 2006), inférieur ou supérieur & 20 sur 40. Certaines évaluations
montrent une différence significative entre les groupes, indiquant ainsi que certains
indicateurs perceptifs et acoustiques sont sensibles au degré de sévérité de la maladie. Ainsi,
les résultats de la MBLF montrent une différence significative entre le groupe (n=10) dont
le score SARA est inférieur a 20 et celui (n=16) dont le score SARA est supérieur a 20. Les
scores indiquent des capacités praxiques plus altérées pour le groupe ayant une atteinte
ataxique plus sévere, les moyennes de chaque item évalué étant toutes inférieures a 1’autre
groupe. Néanmoins, les scores restent trés bons, les patients ne sont quasiment pas altérés
sur le plan praxique, le score moyen étant de 108 sur 111, seize patients obtiennent un score
inférieur a la note maximale, le score le moins élevé correspondant a 98 sur 111. Les scores
entre les deux groupes sont significatifs pour les items « joues et mandibule » et « levres ».
Ces résultats peuvent étre la conséquence d’une hypotonie qui altére la production de
certaines praxies comme « le gonflement des joues sans déperdition d’air » ou « le maintien
des levres fermées avec force ». Il pourrait paraitre étonnant que 1’item « langue » ne soit
pas significatif entre les deux groupes alors que les triangles vocaliques révelent des
mouvements d’antériorisation ou de postériorisation du mouvement lingual selon les
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voyelles produites. Toutefois, les praxies demandées (annexe D) requierent moins de
précision que la production de voyelles. Par ailleurs, les difficultés praxiques se révelent
davantage lors d’une épreuve de diadococinésies qui requiert une production rapide et

alternées des mouvements, épreuve qui sera analysée dans de futures études.

Les résultats de 1’épreuve de répetition de 52 pseudomots montrent une différence
significative entre les deux groupes de patients. En effet, les altérations phonétiques sont
plus nombreuses et plus hétérogenes lorsque le degré de séverité de 1’ataxie est plus élevé
mais aussi lorsque I’atteinte arthrique est plus sévére (Score « speech disturbance » (SD)
élevé). A titre d’exemple, le patient FRDA 21 a le score le plus élevé a I’échelle SARA
(global = 38/40 ; SD = 5/6) et commet des erreurs pour 88% des pseudomots. Par ailleurs,
ces erreurs se caractérisent par des voisements, spirantisations, explosions, nasalisations, des
omissions, des changements de lieu d’articulation, des ajouts de phonémes inappropriés et
des distorsions de voyelles. A I’inverse, les patients FRDA 10, 26, et 22 ayant un score de
sévérité peu €levé a I’échelle SARA (global = 9/40, 10/40 et 12/40 respectivement ; SD =
1/6 pour les trois), commettent moins de 15% d’erreurs sur la totalité des pseudomots
produits. Or ces erreurs ne concernent que 1’atteinte de la coordination laryngée, ¢’est-a-dire
le dévoisement ou le voisement inappropriés de phonémes. Ainsi, lorsque la maladie est peu
sévere, nous percevons principalement des erreurs de voisement tandis que I’aggravation de
la maladie semble entrainer une diversification des erreurs (apparition de nouveaux types

d’erreur).

Malgré une hétérogénéité apparente, les données statistiques révelent que les capacités
pneumo-phonatoires, mesurées par une tache de [a] tenu, sont aussi sensibles au degré de
sévérité de la maladie. La différence est significative entre les deux groupes, le groupe étant
moins atteint sur le plan de 1’ataxie et de I’intelligibilité et aussi celui qui a de meilleures

capacités pneumo-phonatoires.

Enfin, nous notons une différence significative entre les deux groupes de sévérité pour les
sous-scores « Fonctionnel » et « Physique » du Voice Handicap Index, le groupe ayant un
score inférieur a 20 a I’échelle SARA a un ressenti du handicap de la parole moins important
pour ces deux items par rapport au second groupe. Toutefois, les degrés de sévérité de
I’ataxie et de la dysarthrie ne sont pas correlés significativement avec les résultats du VHI

total.

Le TPI n’apparait pas, dans la présente étude, comme un outil suffisamment sensible pour

observer des altérations en lien avec le degré de séverité de 1’ataxie.
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2- Corrélations avec la durée de la maladie

La durée de la maladie, depuis 1’apparition des premiers symptdmes, de la population étudiée
a une moyenne aux alentours de 18 ans et varie de 1 a 40 ans. Nous observons des
corrélations significatives entre la durée de la maladie et les scores obtenus aux épreuves de
la MBLF, du TPI et du nombre de pseudomots correctement répétés. Ces résultats
confirment les analyses de Durr et al. (1996) et Parkinson et al. (2013) qui constatent que la

fréquence des troubles arthriques augmente avec 1’évolution de la maladie.

3- Corrélations avec I’dge d’apparition de la maladie

Nos résultats ne permettent pas d’établir de corrélations significatives entre les scores
obtenus dans les différentes épreuves et 1’dge d’apparition des premiers symptdmes. L’étude
d’EFACTS de 2015 indiquait pourtant que la sévérité des symptdmes variait selon 1’age
d’apparition de la maladie. En effet, pour les apparitions précoces, les déficits seraient les
plus importants alors que pour les débuts tardifs, les altérations seraient moins nombreuses.
De plus, les débuts précoces sont associés a une plus haute fréquence et sévérité de
symptdmes neurologiques et non neurologiques. Cependant, nos résultats peuvent indiquer
que 1’age d’apparition de la maladie n’a pas d’influence sur la dysarthrie précisément. Méme
si dans notre étude, le patient 21 présente la dysarthrie la plus sévere et I’4ge d’apparition
des symptémes le plus précoce (3 ans), nous ne pouvons en déduire une généralité. 1l faut
également tenir compte de la variabilité interindividuelle, une personne atteinte d’ataxie de
Friedreich présente entre 120 et 1700 répétitions du trinucléotide GAA (Alper et Narayanan,
2003), or la taille de I’expansion GAA est un facteur déterminant dans la variation clinique
(Durr, 2002). 1l y a donc une influence génétique mais aussi plus contextuelle : la sévérité
de la dysarthrie sera influencée par la présence de I’entourage, le suivi ou non d’une prise en
charge orthophonique, par la pratique professionnelle ou de loisirs qui agit sur les aspects
praxique et pneuphonatoire.

D - Limites de I’étude

1-Les limites induites par la population

La premiére limite de cette étude concerne la population. Si la majorité de nos patients (16/26
patients) ont un score supérieur a 20/40 a I’échelle SARA, seulement trois patients ont un
score entre quatre et six sur six dans le domaine « speech disturbance » de 1’échelle SARA

contre quinze patients avec un score de 2/6. Par ailleurs, il serait intéressant qu’ils soient
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évalues par un spécialiste de la voix et de la parole. Cette population n’est pas représentative

car tous les degrés de séverité ne sont pas représentés de fagon equitable.

La deuxiéme limite induite par la population concerne la prise en charge orthophonique.
Compte-tenu du nombre trop faible de patients (5 patients) en bénéficiant et du manque
d’informations sur le contenu (durée, arrét, domaines abordés) nous n’avons pas pu évaluer

I’impact de la prise en charge sur leurs performances.

Enfin, nous n’avons pas de population témoin pour I’évaluation acoustique et perceptive des
pseudomots (les travaux ultérieurs en bénéficieront). Toutefois, nos résultats concordent

avec ceux retrouvés dans la littérature.

2- Les limites induites par le jury d’écoute

En second lieu, les limites concernent la méthode d’analyse perceptive. Seuls deux juges (les
deux auteurs de 1’étude) ont réalisé les analyses perceptives avec une bonne connaissance
du corpus. Ce qui pourrait &tre un biais dans la perception des items et de leurs altérations.
Toutefois, une double analyse des données a été réalisée ; d’un jury a I’autre les résultats

étaient semblables.

3- Les limites apportées par les différentes taches d’évaluation

Enfin, les analyses n’ont été réalisées qu’a partir de pseudomots (MonPaGe) et de mots (TPI)
lus et non de parole spontanée. Or, nous avons constaté lors des passations que les résultats,
notamment au TPI, ne reflétaient pas 1’atteinte de 1’intelligibilité des patients. Nous pouvons
donc nous questionner sur la généralisation de nos résultats en parole spontanée, modalité
bien plus écologique. Une future étude sur le retest de ces mémes patients a T2 prévoit
d’utiliser ’outil MonPaGe qui a été récemment implémenté d’une épreuve de description

d’image en semi-spontané.
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Conclusion

Cette ¢tude préliminaire de vingt-six patients atteints de la maladie de Friedreich fournit un
premier recueil des altérations de la parole FRDA par le biais d'analyses perceptives,

acoustiques, praxiques et d’auto-évaluation.

Ainsi, la dysarthrie dans la maladie de Friedreich se caractérise par son hétérogénéité. Nous
y retrouvons les différentes caractéristiques des dysarthries ataxique, flasque et spastique
décrites dans la littérature avec 1’altération de la compétence vélopharyngée, de la
coordination laryngée et du controle de la durée d’émission pour les caractéristiques les plus
prégnantes. A l'issue de l'analyse perceptive, les principales altérations phonétiques
concernent le voisement et l'aperture inappropriés de phonémes. L'analyse acoustique
corrobore en partie les résultats des analyses perceptives : contrairement a ce qui était
attendu, nous observons notamment une tendance a la fermeture de la cavité buccale lors de
la production de voyelles ainsi que des antériorisations et des postériorisations du
mouvement lingual. Mais également la présence de voisement inapproprié chez les patients

ayant l'atteinte ataxique la moins sévere.

Par ailleurs, il a été constaté que le degré de sévérité¢ de 1'ataxie a une influence sur les
capacités praxiques (pour les domaines «levres» ainsi que «joues et mandibules),
pneumophonatoires et sur l'augmentation du nombre et de I’hétérogénéité des altérations
phonétiques. La durée de la maladie a également une influence sur la fréquence des troubles
arthriques, 1'étude a révélé que les altérations phonétiques augmentaient avec 1’évolution de
la maladie. Les outils d'évaluation clinique utilisés tels que les taches de praxies, de
répétitions de pseudomots semblent étre de bons indicateurs de la sévérité de 1’ataxie. Ces
résultats sont a confirmer dans une étude ultérieure qui comparera les données a celles

enregistrées auprés des mémes patients, un an apres.

Des études a venir approfondiront 1’analyse du débit et de la prosodie. Nous n’avons pas
inclus ces données dans notre étude or, nous avons pu observer un débit ralenti et une
prosodie anormale. Des €tudes acoustiques ont fait état d’une atteinte de la prosodie (Rosen
et al.,, 2012) ainsi qu’un ralentissement du débit (Schalling et Hartelius, 2013),
caractéristique de la dysarthrie FRDA. Il parait indispensable d’inclure les données
génétiques dans les données extra-arthriques analysées. En effet, certains auteurs (Folker et
al., 2010 ; Eigentler al., 2012) ont retrouvé une corrélation entre la taille d’expansion du

triplet GAA et la sévérité de la dysarthrie.
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ANNEXE A : Fiche descriptive du projet de recherche ORFA

Les équipes

1. Pr A. DURR (Institut du Cerveau et de la Moélle)
2. Dr P. GATIGNOL (Département Universitaire de
Formation et d’enseignement en Orthophonie)
3. Dr S. BOREL - LURCO (laboratoire de recherche
clinique en orthophonie)
4. Dr BOUCCARA (service ORL, Pitié-Salpétriere)

Obijet du projet

Etudier les troubles d’articulation et d’audition de patients atteints de la maladie de
Friedreich.

L'étude de la dysarthrie est motivée par le fait que ce symptome est presque toujours
présent au tableau sémiologique. La dysarthrie est en lien avec I'évolution de la
maladie.

Symptdme invalidant car multifactoriel :

Trouble de la coordination (ataxie cérébelleuse)

Trouble de la sensibilité (proprioception)

Trouble de la motricité

+/- trouble de I’audition

Identifier des mesures pertinentes en vue d’essais cliniques(critéres d’efficacité)
Correler les données perceptives, acoustiques et subjectives relatives a la dysarthrie
avec les données cliniques et biologiques recueillis dans EFACTS.

Population

50 patients atteints de la maladie de Friedreich suivis au cours
de 2 visites espacées d’un an.

Réalisation pratique

- Evaluations orthophoniques (1h)
- Mesures de l'audition (20 min)

Cadre protocolaire et
calendrier

e ORFA est une sous-étude de EFACTS

e La Commission de Protection des Personnes a émis un avis favorable
courant mars 2015

e Début des évaluations ORFA prévu en mai 2015

Financement

Association Francaise des Ataxiques de Friedreich (AFAF)
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ANNEXE B : Echelle SARA : Scale for the assessment and rating of ataxia.

L’échelle SARA a ¢été développée afin d’évaluer le degré d’ataxie dans un contexte
phénotypique neurologique complexe (Tanja Schmitz-Hibsch et al. 2006). Le score de
I’échelle SARA varie entre 0 et 40 et a pour critéres : la démarche (score : 0-8), la position
(score : 0-6), I’assise (score : 0-4), I’altération de la parole (score : 0-6), la « Chasse du doigt
» (score : 0-4), le « Nose-finger test » (score : 0-4), les mouvements alternatifs et rapides des

mains (score : 0-4), la « Glissiere talon-tibia » (score : 0-4).

1) Gait 2) Stance

Proband is asked (1) to walk at a safe distance
parallel to a wall including a half-turn (turn
around to face the opposite direction of gait)
and (2) to walk in tandem (heels to toes)

Proband is asked to stand (1) in natural
position, (2) with feet together in parallel
(big toes touching each other) and (3) in
tandem (both feet on one line, no space

without support. between heel and toe). Proband does not
wear shoes, eyes are open. For each
condition, three trials are allowed. Best trial

0 Normal, no difficulties in walking, ¢
is rated.

turning and  walking tandem (up to one

misstep allowed)
1 slight difficulties, only visible when 0 Normal, able to stand in tandem for > 10 s

1 Able to stand with feet together without sway, but

walking 10 consecutive steps in

tandem not in tandem for > 10s

2 Abletostand with feet together for > 10 s, but only

2 Clearly abnormal, tandem walking >10 steps with sway

not possible

3 Considerable staggering, difficulties in half- 3  Abletostand for > 10 s without support in natural

position, but not with feet together

turn, but without support

4  Able to stand for >10 s in natural position only
with

4  Marked staggering, intermittent support of

intermittent support

the wall required

5  Severe staggering, permanent supportofone |5 apje to stand >10 s in natural position only with

stick or light support by one arm required

constant support of one arm

6 Walking > 10 m only with strong support (two

special sticks or stroller or accompanying person) 6 Unable to stand for >10 s even with constant

support of one arm
7 Walking < 10 m only with strong support
(two special sticks or stroller or
accompanying person)
8 Unable to walk, even supported
Score Score
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3) Sitting

Proband is asked to sit on an examination bed
without support of feet, eyes open and arms
outstretched to the front.

0 Normal, no difficulties sitting >10 sec
1 Slight difficulties, intermittent sway

2 Constant sway, but able to sit > 10 s without
support

3 Able to sit for > 10 s only with intermittent
support

4 Unable to sit for >10 s without continuous
support

4) Speech disturbance
Speech is assessed during normal conversation.

Normal
Suggestion of speech disturbance

Impaired speech, but easy to understand

Many words difficult to understand

0
1
2
3 Occasional words difficult to understand
4
5 Only single words understandable

6

Speech unintelligible / anarthria

Score

Score

5) Finger chase
Rated separately for each side

Proband sits comfortably. If necessary, support
of feet and trunk is allowed. Examiner sits in
front of proband and performs 5 consecutive
sudden and fast pointing movements in
unpredictable directions in a frontal plane, at
about 50 % of proband’s reach. Movements have
an amplitude of 30 cm and a frequency of 1
movement every 2 s. Proband is asked to follow
the movements with his index finger, as fast and
precisely as possible. Average performance of
last 3 movements is rated.

6) Nose-finger test
Rated separately for each side

Proband sits comfortably. If necessary, support of
feet and trunk is allowed. Proband is asked to point
repeatedly with his index finger from his nose to
examiner’s finger which is in front of the proband at
about 90 % of proband’s reach. Movements are
performed at moderate speed. Average performance
of movements is rated according to the amplitude of

the kinetic tremor.

1 Notremor
2 Tremor with an amplitude <2 cm
1 Nodysmetria 3 Tremor with an amplitude <5 cm
2 Dysmetria, under/ overshooting target <5 cm 4  Tremor with an amplitude > 5 ¢m
3  Dysmetria, under/ overshooting target < 15 5 Unable to perform 5 pointing movements
cm
4 Dysmetria, under/ overshooting target > 15
cm
5 Unable to perform 5 pointing movements
Score Right Left | Score Right Left

mean of both sides (R+L)/2

mean of both sides (R+L)/2
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7) Fast alternating hand movements

Rated separately for each side

Proband sits comfortably. If necessary, support
of feet and trunk is allowed. Proband is asked to
perform 10 cycles of repetitive alternation of pro-
and supinations of the hand on his/her thigh as
fast and as precise as possible. Movement is
demonstrated by examiner at a speed of approx.
10 cycles within 7 s. Exact times for movement
execution have to be taken.

8) Heel-shin slide
Rated separately for each side

Proband lies on examination bed, without sight of
his legs. Proband is asked to lift one leg, point with
the heel to the opposite knee, slide down along the
shin to the ankle, and lay the leg back on the
examination bed. The task is performed 3 times.
Slide-down movements should be performed within
1 s. If proband slides down without contact to shin

in all three trials, rate 4.

0 Normal, no irregularities (performs <10s) 0 Normal
1 Slightly irregular (performs <10s) 1 Slightly abnormal, contact to shin
2 Clearly irregular, single movements difficult maintained

to distinguish or relevant interruptions, but 2 Clearly abnormal, goes off shin up to 3

performs <10s during 3 cycles

. . o 3 Severely abnormal, goes off shin 4 or more
3 Very irregular, single movements difficult
o . . times during 3 cycles
to distinguish or relevant interruptions,
4 Unable to perform the task

performs >10s

4  Unable to complete 10 cycles
Score Right Left Score Right Left

mean of both sides (R+L)/2

mean of both sides (R+L) / 2
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ANNEXE C : Questionnaire d’auto-Evaluation de la parole : Voice Handicap Index

(VHI)

Z
:
i
q
.
i
¢
)
”.J
0
"
.
¢

Jamais

m Le son de ma voix varie au cours de la journée. -----

I e S O N
o1 st s g || |||
b ovow e vrtngirwa e || |||
[ ot IR I N I
calme.
I ey N B
O e N
J'essaie de changer ma voix pour quelle sonne -----
differemment.

0 Lo ol bosuoop gatotpourparer. || | | |
22 |Mes probiames de o sasinent des pertss oreverce._| | | | | |
24 s s mos soisble cause de mon provemedsvaie ||| | |
P26 |ua voix mabandonne ancoursdeconversaton. ||| | |

Je suis embarrassé(e) quand les gens me demandent de me -----
répéter.

E30 |[Je suis honteux(se) de mon probléme de voix.

11
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ANNEXE D : Echelle de la Motricité Bucco-Linguo-Faciale (MBLF)

Zones du visage Taches de réalisation motrice Muscles Score
Symétrie de la face au repos
Face Modification de la face lors du sourire
/6
Former les yeux avec force Orbiculaire inf, des paupieres
. Lever les sourcils Occipito-frontal
& Froncer les sourcils Sourcilier
/9
Pincer les lovres Compresseur/buccinateur
Etirer les lévres Zygomalique/risorius
Maintenir les lévres fermées avec force Orbiculaire/masséter
Sourire en ouvrant la bouche Zygomatique/risorius
Découvrir les dents du haut Canin/releveur du nez
Levres : ,
Découvrir les dents du bas Mentonnier
Faire « u » Orbiculaire des lévres
Siifler Orbiculaire
Souffler Orbiculaire
127
Quvrir la bouche Buccinateur/orbiculaire
Fermer la bouche Masséter/orbiculaire
Gonfler les joues ensemble Buccinateurforbiculaire
Gonfler Ja joue gauche Buccinateur/orbiculaire
Gonfler la joue droite Buccinateur/orbiculaire
. -aire passor l'air d'une joue a ' Buccinateur/orbiculaire
anilhaise Faire passer l'air d'une joue a l'autre il Lo
Renlrer les joues Buccinateur/orbiculaire
Machoire & gauche bouche ouverte Ptérygoidiens
Machoire & droite bouche ouverte Ptérygoidiens
Macher bouche fermée
/30
Tirer la langue Génioglosse/transverse
Renltrer la langue Hyoglosse/lingual supérieur
Mettre la langue & drojte Pharyngoglosse
Mettre la langue & gauche Pharyngoglosse
La mettre en haut Lingual supérieur
La mettre en bas Lingual supérieur
Passer la langue sur les dents Styloglosse/hyoglosse
Langue : '
Déplacer la langue dans Ja joue drofte
Déplacer la langue dans la Joue gauche
Elever la pointe dans la bouche Pharyngoglosse
Elever la pointe hors de la bouche Styloglosse
Clic de la réprobation Styloglosse
Galop du cheval Styloglosse
/39
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ANNEXE E : Test Perceptif d’Intelligibilité (TPI), issu de la BECD.

Types d’erreurs

N°1 +- c|p e |F |G |H |
1 | sesoui si oui série scierie
2 donna donnant tonna tonnant
3 tes tes des des
doigts draps draps doigts
4 macher masser basset bacher
5 | sesoui si oui série scierie
6 début débute des déboute
bouts
7 I'étal les dalles les cales légal
8 donna donnant tonna tonnant
9 tes tes des des
doigts draps draps doigts
10 tes tes des des
doigts draps draps doigts
1 début débute des déboute
bouts
12 tracer tacher tasser trachée
13 donna donnant tonna tonnant
14 roquet roter crotter croquer
15 | sesoui si oui série scierie
16 début débute des déboute
bouts
17 | sesoui si oui série scierie
18 tracer tacher tasser trachée
19 des dix bains des dix
mains bains mains
20 deux deux des pots des faux
pots faux
21 roquet roter crotter croquer
22 I'étal les dalles les cales légal
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23 macher masser basset bacher
24 larue la roue la russe la rousse
25 la rue la roue la russe la rousse
TPI n°1 (suite) -
2 le fer le verre les fers les
verres
27 macher masser basset bacher
28 deux pots deux des pots des faux
faux
29 le fer le verre les fers les
verres
30 tracer tacher tasser trachée
31 macher masser basset bacher
22 tes doigts tesdraps | des des
draps doigts
33 la rue la roue la russe la rousse
31 des mains dix bains des dix mains
bains
35 tracer tacher tasser trachée
36 des thons des taux des des sons
seaux
37 larue la roue la russe la rousse
38 le fer le verre les fers les
verres
39 donna donnant tonna tonnant
40 roquet roter crotter croquer
m des thons des taux des des sons
seaux
10 début débute des déboute
bouts
43 des mains dix bains des dix mains
bains
44 I'étal les dalles les cales légal
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45 deux pots deux des pots des faux
faux
6 des thons des taux des des sons
seaux
47 I'étal les dalles les cales légal
48 des thons des taux des des sons
seaux
49 le fer le verre les fers les
verres
50 roquet roter crotter croquer
51 deux pots deux des pots des faux
faux
52 des mains dix bains des dix mains
bains
+-
TOTAL
MAXI 52
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ANNEXE F : Le logiciel MonPaGe (Lévéque et al., 2016).

Pour I'analyse des formants, des triangles vocaliques (tableau a), des consonnes et des

distorsions phonétiques nous avons proposé les pseudomots suivants :

Pa, pa, pa

Pou, pou, pou

Pép, pép, pép

Pi, pi,pi

Pop, pop, pop

Pé, pé pé

Pau, pau, pau

Tableau a.

Par ailleurs, ont été proposés parmi les 52
pseudomots :

7 pseudomots monosyllabiques

37 pseudomots bisyllabiques

5 pseudomots trisyllabiques

3 pseudomots quadrisyllabiques

150 consonnes dont :

- 90 occlusives ; 39 fricatives ; 21 liquides
- 91 non voisés ; 59 voisés

- 141 orales ; 9 nasales

122 voyelles dont
- 112 orales ; 10 nasales

9 semi-voyelles
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ANNEXE G : Exemple de segmentation de pseudo-mot (ici « ménabainban ») en code

SAMPA a l’aide du logiciel PRAAT.
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Analyse multiparamétrique de la dysarthrie dans
I’ataxie de Friedreich.

Résumé

Afin de mener une analyse multiparamétrique préliminaire de la dysarthrie dans la maladie
de Friedreich, nous avons enregistré et évalué vingt-six adultes (10 femmes et 16 hommes,
age moyen de 36,08 ans +12,21) atteints de la maladie de Friedreich, répartis en deux
groupes selon la sévérit¢ de I’ataxie (score <20 et >20 /40 d’aprés 1’échelle SARA).
L’évaluation portait sur les praxies, I’ intelligibilité, 1’auto-évaluation du handicap de la voix
et les aspects segmentaux de la parole (pour 22 patients). Les résultats perceptifs ont
notamment mis en avant des erreurs de voisement, des omissions de phonémes et des
distorsions vocaliques. Les résultats acoustiques confirment en partie les résultats perceptifs.
Les scores obtenus a certaines épreuves ont pu étre corrélés aux degrés de séverité ataxique
et dysarthrique ainsi qu’a la durée de la maladie. Nous avons également observé une
différence significative pour certaines taches entre les deux groupes de patients. Cette étude
préliminaire sur un groupe de patients présentant des altérations de la parole allant de
minimes a séveres fournit une premicre description desdites altérations ainsi qu’une mise en
lien entre les échelles globales de dysarthrie et d’ataxie et des outils d’évaluation clinique de
la parole. Une réévaluation, un an aprés, permettra d’apprécier 1’évolution des différents
indicateurs.

Mots clefs : ataxie de Friedreich, dysarthrie, analyse acoustique, analyse perceptive,
intelligibilité.

Multi-parameter Analysis of dysarthria in Friedrich’s ataxia.
Abstract

In order to conduct a preliminary multi-parameter analysis of dysarthria in Friedrich’s
disease, we have recorded and evaluated twenty-six adults (10 women and 16 men, mean
age 36.08 £12,21) with Freidreich’s disease. They were separated in two groups depending
on the severity of the ataxia (result <20 and >20 /40 on the SARA scale). The evaluation
concerned praxis, intelligibility, self-evaluation of the voice handicap as well as segmental
features of speech (in 22 patients). The perceptual results have especially highlighted voicing
errors, omissions of phonemes and vocal distortions. Acoustic results partly confirm
perceptual results. The results to some of the tests were correlated to the degree of ataxic and
dysarthria severity as well as to the length of illness. We also observed a significant
difference for certain tasks between the two groups of patients. This preliminary study on a
group of patients presenting with alterations of speech ranging from minimal to severe
provides a first description of the aforementioned alterations as well as a link between the
rating scales of dysarthria and ataxia and the clinical speech evaluation tools. Re-evaluation
one year later will allow to measure the evolution of the indicators.

Keywords : Friedreich’s ataxia, dysarthria, acoustic analysis, perceptual analysis,
intelligibility.

60 pages rédactionnelles, 12 pages d’annexes et 51 références bibliographiques.
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