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Résumé 
 

 Certains syndromes génétiques sont connus pour être fréquemment associés à des difficultés 

d’apprentissage en mathématiques. L’examen précoce de la cognition numérique auprès d’enfants à risque de 

présenter ce type de difficultés d’apprentissage est l’opportunité d’étudier la source de ces difficultés dès les 

stades précoces et d’observer leur trajectoire développementale au cours du développement. Ce chapitre fait le 

point sur les difficultés d’apprentissage en mathématiques mises en évidence à ce jour au sein de trois syndromes 

génétiques connus pour leur associations avec des troubles d’apprentissage en mathématiques et associés à des 

niveaux de fonctionnement intellectuel très différents, à savoir le syndrome de Turner, la microdélétion 22q11 et 

le syndrome de Williams. Cette revue montre que l’étude des traitements numériques fondateurs des 

compétences mathématiques ultérieures n’en n’est qu’à ses balbutiements et se heurte à une série de critiques 

méthodologiques qui empêche de tirer des conclusions claires. La façon dont les troubles cognitifs associés 

contribuent à ces difficultés a été, par ailleurs, peu étudiée. 

    
 



Un pas important pour avancer dans la compréhension des différences interindividuelles au niveau des 

compétences mathématiques consiste à étudier les fondements génétiques et les influences environnementales 

qui en sont à l’origine. A cet égard, les études épidémiologiques montrent que nous ne naissons pas tous égaux 

devant les mathématiques. Alors que les difficultés d’apprentissage en mathématiques (DAM) touchent environ 

6% des enfants d’âge scolaire (avec une prévalence qui fluctue entre 3.5 et 13.8 % selon les pays et les critères 

de sélection utilisés ; voir [158] pour une revue), la fréquence des DAM s’élève à 53% dans l’entourage direct 

(parent/ fratrie) d’un enfant présentant des DAM avérée (avec un critère de sélection large : < Pc 25 à un test 

standardisé en mathématiques) [157].  En utilisant un critère de sélection plus strict (< -1.5 déviation standard 

aux tests standardisés en mathématiques), une autre étude montre que 58 % des co-jumeaux monozygotes et 39% 

des co-jumeaux dizygote partagent les DAM de leur jumeau s’il en présente [1]. La façon dont la prévalence des 

DAM varie en fonction de la proximité génétique entre les individus indique donc que les différences 

interindividuelles dans ce domaine s’expliquent partiellement par l’intervention de facteurs génétiques [137]. 

Toutefois, une partie non négligeable des différences de compétences en mathématiques reste largement sous 

l’influence de facteurs environnementaux puisque 42% des co-jumeaux monozygotes ne partagent pas les 

difficultés présentées par leur jumeau en dépit de leur patrimoine génétique identique. 

Un autre argument attestant de l’influence de facteurs génétiques sur les compétences en mathématiques 

provient des associations de symptômes rencontrées dans certaines affections génétiques. Plusieurs syndromes 

génétiques dont le syndrome de Williams, de Turner, l’X-Fragile ou encore le syndrome vélo-cardio-facial 

(22q11.2), présentent en effet une probabilité accrue d’entraîner des troubles spécifiques et persistants 

d’apprentissage en mathématique. Par exemple, la fréquence des DAM atteint 42 à 79% dans le syndrome de 

Turner [104, 121, 148, 150] et 56 à 87% dans le syndrome X-Fragile [104, 121], soit une prévalence largement 

supérieure à celle rencontrée dans la population générale. Toutes ces affections résultent d’anomalies 

chromosomiques diverses plus au moins étendues affectant soit un gène isolé (X-Fragile : gène isolé sur le long 

bras du chromosome X), soit une série de gènes situés sur des chromosomes différents. De ce fait, la variabilité 

interindividuelle des compétences mathématiques ne peut être imputée à la défectuosité d’un gène isolé mais 

résulte nécessairement de l’interaction d’une multitude de gènes, chacun ayant un effet limité mais significatif 

sur les performances en mathématiques [137]. 

Sur le plan phénotypique, la question des dysfonctionnements cognitifs à l’origine des dyscalculies 

développementales reste largement matière à débat. Le chapitre 3 de cet ouvrage présente une revue complète 

des principales pistes de recherche dans ce domaine. Parmi les hypothèses formulées à ce jour pour expliquer les 



DAM, on peut distinguer deux grandes tendances. Les unes considèrent la dyscalculie comme le résultat de 

déficits cognitifs non numériques impliquant tour à tour la mémoire de travail [54, 55, 56, 57, 68, 86, 108, 126, 

131], les capacités visuo-spatiales [9, 143, 144], phonologiques [57, 140, 143, 144, 195], les facultés d’inhibition 

[11, 131], ou encore les gnosies digitales [59, 127, 143, 144]. Les autres hypothèses postulent que la dyscalculie 

développementale résulte d’un dysfonctionnement numérique spécifique affectant les traitements quantitatifs de 

base, qu’ils soient symboliques ou non symboliques [20, 91, 92, 93, 145, 194, 199]. Loin d’être exclusive l’une 

de l’autre, ces hypothèses de travail doivent être considérées de manière complémentaire et nous rappellent le 

caractère multi-déterminé des compétences mathématiques et des difficultés d’apprentissage y afférentes. 

Toutefois, si notre compréhension des causes individuelles de la dyscalculie est encore limitée, la recherche sur 

les relations entre les déficits sous-jacents impliqués l’est encore davantage. Quelle est la contribution respective 

des déficits cognitifs numériques et non-numériques aux DAM et quelle est leur trajectoire développementale ? 

Comment interagissent-ils pour expliquer la variabilité des manifestations cliniques des DAM au cours du 

parcours scolaire ? Comment les troubles d’apprentissage en mathématiques émergent-ils au sein d’un profil 

cognitif particulier ? Ces questions restent actuellement en suspend.  

L’étude des DAM dans le cadre des syndromes génétiques pourrait apporter plusieurs éléments de 

réponse à ces questions. Outre l’intérêt de mieux comprendre comment les gènes conditionnent, au travers du 

développement cérébral, le déploiement des compétences en mathématiques, l’observation d’enfants à risque de 

développer des DAM est l’opportunité de pister les difficultés dès les stades précoces du développement. Dans 

ce chapitre, nous ferons le point sur l’état des recherches relatives à trois syndromes génétiques: le syndrome de 

Turner, la microdélétion 22q11.2 et enfin le syndrome de Williams. Ces syndromes sont tous trois connus pour 

être associés à des DAM mais dans le cadre de fonctionnement intellectuel de niveaux très différents. Pour 

chacun de ces syndromes, nous commencerons par une brève description générale. Le profil cognitif général sera 

ensuite rapidement passé en revue avant d’aborder les recherches consacrées spécifiquement aux DAM.   

LE SYNDROME DE TURNER 

Généralités 

Le syndrome de Turner (ST) est une anomalie chromosomique rare non-familiale dont le phénotype est 

toujours féminin. La fréquence est d'une naissance féminine sur 1900 à 4500 environ [73, 76, 124]. Elle résulte 

de l’absence complète ou partielle de l’un des deux chromosomes sexuels normalement présents chez la femme. 

Là où le caryotype féminin typique compte 46 chromosomes dont 2 chromosomes sexuels (46XX), près de la 

moitié des patientes ST présenteraient une monosomie du chromosome X (45X0), c’est-à-dire un caryotype 



totalement dépourvu de second chromosome sexuel [73, 75]2. Dans le reste des cas, les patientes présentent une 

anomalie de l’un des deux chromosomes sexuels (délétion partielle) et/ou un caryotype dit mosaïque (par 

exemple : 45X0/46XX, certaines cellules avec un caryotype 45X0 et d’autres de composition chromosomique 

typique 46XX). Dans ces cas-là, le pronostic est plus favorable, notamment sur le plan intellectuel [134, 178]. 

A noter que les variations phénotypiques du ST sont non seulement influencées par le génotype mais 

également par le phénomène d’inactivation aléatoire de l’un des 2 chromosomes X qui se produit naturellement 

chez la femme [95, 96]. En effet, le patrimoine cellulaire chez la femme comporte une lignée de cellules dans 

laquelle le chromosome X d’origine maternelle est inactivé et une autre dans laquelle, c’est le chromosome X 

d’origine paternelle qui est inactif. Certains gènes sur le chromosome inactif peuvent toutefois échapper à 

l’inactivation et sont alors exprimés [64, 154]. Chez les patientes ST qui présentent une monosomie (45X0), le 

chromosome X restant n’est jamais inactivé. En cas de délétion partielle, les manifestations phénotypiques 

dépendent d’une part, de l’intégrité du chromosome X qui reste actif et d’autre part, des gènes qui échappent à 

l’inactivation sur le chromosome inactif. Enfin, l’origine paternelle ou maternelle du chromosome X intact 

pourrait également influencer le développement social et cognitif et ainsi, conditionner les trajectoires éducatives 

[167]. Toutes ces variables contribuent à la présence de différences phénotypiques importantes entre des 

individus pourtant atteints du même syndrome. Les deux signes physiques et biologiques les plus constants sont 

d’une part, un ralentissement et une réduction de la croissance et d’autre part, une dysgénésie ovarienne avec 

pour conséquence, une production insuffisante d’œstrogènes. Outre l’effet de ce déficit hormonal sur le 

développement sexuel, plusieurs auteurs font l’hypothèse qu’une exposition à des taux réduits d’œstrogènes 

pourrait affecter de manière secondaire le développement cognitif et intellectuel [19, 106, 118, 134, 141, 142 ] 

(voir [24] pour une revue détaillée du phénotype physique et biologique dans le  syndrome de Turner).  

Aperçu du phénotype cognitif des patientes ST 

Les patientes atteintes du ST présentent généralement un fonctionnement intellectuel dans la moyenne, 

bien que très légèrement décalé par rapport à la tendance centrale [39, 103, 121, 148, 150, 165, 178, 181]. Ceci 

est du à la présence d’une dysharmonie intellectuelle significative au détriment des habiletés non-verbales [66, 

89, 148, 149, 150] (pour une revue voir [105])  

Sur le plan verbal, les filles atteintes du ST font preuve d’un excellent niveau de vocabulaire tant en 

réception qu’en production [182] et montrent de bonnes capacités de compréhension morpho-syntaxiques lors de 

la vérification de phrase en image [149]. La production d’un discours narratif à partir d’un support imagé ou 

                                                 
2 A noter que la proportion de patientes Turner avec un caryotype 45X0 pourrait être largement surestimée au sein des échantillons cliniques. 
En effet, le phénotype d’un certain nombre de patientes Turner qui ne présentent pas une monosomie du chromosome X pourrait être très 
léger et rester, de ce fait, non diagnostiqué (Davenport, Hooper & Zegar, 2007 ; Hook & Warburton, 1983). 



d’une mise en situation est de bonne qualité [182]. Les facultés de lecture sont parfaitement normales pour l’âge 

[104, 122, 148, 150] voire même supérieures [180]. Une dissociation entre les habiletés en mathématiques et en 

lecture est classiquement rapportée [103, 104, 148].  

Les déficits visuo-spatiaux sont à l’unanimité ceux les plus fréquemment rapportés chez les patientes 

ST. Les tâches visuo-constructives qui requièrent une intégration des informations visuo-motrices apparaissent le 

plus sévèrement touchés [2, 39, 45, 106, 135, 148, 150, 179] bien que des difficultés soient également rapportées 

dans les tâches visuo-perceptives/visuo-spatiales [19, 39, 45, 66, 104, 122, 147] ou de manipulation mentale 

[149].  

En mémoire de travail, les capacités de la boucle phonologique sont comparables à celles des enfants de 

même âge [104, 122]. Par contre, les rares investigations consacrées à l’examen du calepin visuo-spatial donnent 

lieu à des résultats inconsistants qu’il convient de nuancer selon les troubles visuo-spatiaux éventuellement 

associés et susceptibles d’interférer avec la rétention d’informations visuelles ou spatiales [2, 39, 45, 66, 89, 104, 

156, 177]. La manipulation d’informations verbales en mémoire de travail est déficitaire, ce qui plaide en faveur 

d’une limitation des ressources exécutives de l’administrateur central [122]. Parallèlement, en situation de 

double tâche, les patientes sont plus sensibles à l’interférence issue du traitement d’informations visuo-spatiales 

que verbales [19]. Enfin, l’examen du fonctionnement exécutif est essentiellement marqué par un défaut 

d’inhibition, de flexibilité et des difficultés de planification lors de la recherche d’informations en mémoire 

verbale [83, 101, 177, 182] (voir [72] pour une revue récente du phénotype cognitif des patientes TS).  

Les difficultés d’apprentissage en mathématiques dans le cadre du syndrome de Turner 

Dans le ST, des DAM sont décrites dès l’école maternelle [104] ainsi qu’au cours de la scolarité 

primaire [121, 122, 148, 181] et secondaire [82, 103] jusqu’à l’âge adulte [18, 39, 114]. Bien qu’il existe à 

présent une littérature abondante démontrant l’existence de DAM chez les patientes ST, la nature et l’origine de 

ces difficultés est encore largement méconnue. Classiquement, les premières études dans le domaine évaluent les 

compétences en mathématiques des patientes ST à l’aide de batterie de tests standardisés. Certaines études 

mettent ainsi en évidence des déficits étendus qui concernent des compétences aussi diverses et multi-

déterminées que la numération [148, 150], la géométrie [104, 150], le traitement des fractions [148, 150] ou la 

résolution de calculs [104, 148, 150] et de problèmes verbaux [39]. D’autres en revanche révèlent des 

inconsistances et ne trouvent aucune différence entre les patientes ST et les sujets contrôles dans des tests 

standardisés pourtant identiques [104, 122].  



Dans certains cas, une analyse plus poussée visant à spécifier la nature des difficultés rencontrées a été 

réalisée au travers de la sélection de certains items de la batterie. Rovet et ses collaborateurs [148] ont ainsi tenté 

d’analyser séparément les items impliquant la récupération de faits arithmétiques et ceux qui impliquent de 

recours à des procédures de calcul, ces deux types d’items étant supposés recruter différents modules de 

traitement dans le modèle de McCloskey, Caramazza et Basili [107]. Comparé à des sujets contrôles de même 

âge chronologique (AC), âge mental (AM) verbal et niveau scolaire moyen, les patientes ST âgées de 11 ans 

présentent un double déficit: d’une part, elles ont plus de difficultés à récupérer en mémoire les faits 

arithmétiques, en particulier dans les tâches chronométrées (additions, multiplications et division), d’autre part, 

leur procédures de calcul sont moins efficientes quelque soit la nature de l’opération. Qualitativement, elles ont 

davantage tendance à confondre des étapes de résolution, à ne pas achever le calcul, ou échouent plus souvent à 

dissocier des étapes intermédiaires de calcul. Les items qui testent la lecture et la comparaison de nombres 

arabes ainsi que la compréhension des opérations arithmétiques sont parfaitement réalisés, suggérant une 

préservation des modules de traitement numérique et de connaissance des opérations présents dans le modèle de 

McCloskey. Dans la même veine de recherche, Murphy et ses collaborateurs [121] ont analysé les performances 

de patientes ST de 6 ans pour une série d’items sélectionnés au sein du Key-math dans les sous-tests de 

numération (dénombrement et ordinalité), de géométrie (formes et relations spatiales), d’additions et de mesures 

(longueur, taille, poids, volume) et au sein du TEMA-2 dans des épreuves évaluant la comparaison de collections 

et de nombres arabes, la lecture et l’écriture de nombres arabes, la maîtrise de la chaine numérique verbale et du 

dénombrement et enfin, le calcul mental. A l’exception de l’item évaluant la maîtrise du principe de 

correspondance terme-à-terme du dénombrement, aucun item ne permet de différencier les patients ST de leurs 

pairs, toutefois légèrement plus jeunes (AC moyen : 5;8 ans)  

Si elles ont le mérite d’indiquer les directions à donner aux investigations futures, ces recherches 

souffrent néanmoins de deux limitations majeures, l’une relative à la spécificité et l’autre relative à la sensibilité 

des mesures. Premièrement, les tests standardisés ne fournissent pas ou peu d’informations sur les différents 

processus cognitifs impliqués dans la performance. Les tâches regroupées au sein des mêmes sous-échelles sont 

le plus souvent multi-déterminées, faisant appel à des traitements hétérogènes. Les études qui ont cherché à 

réaliser des analyses sur des catégories d’items pour mieux cibler les processus impliqués sont quant à elles 

limitées par le nombre insuffisant d’items présentés. En résumé, si les batteries de tests standardisées permettent 

assurément de se faire une idée de la façon dont les DAM se manifestent, elles ne permettent pas d’identifier les 

processus de traitement spécifiques qui sont à la source de ces difficultés. Deuxièmement, la plupart de ces 



batteries sont conçues pour évaluer la performance au travers de mesures de précision. Or, une investigation 

approfondie des processus impliqués dans la performance mathématique passe nécessairement par la création de 

tâches plus sensibles conçues pour examiner des processus de traitement spécifiques au travers de la 

manipulation de variables d’intérêt et comportant non seulement des mesures de précision mais également de 

vitesse, de même qu’un examen minutieux des stratégies [92, 101].  

Par la suite, les difficultés arithmétiques ont fait l’objet d’investigations plus systématiques visant une 

plus grande sensibilité des mesures. A l’instar de l’équipe de Rovet, Temple et Mariott [181] ont examiné 

l’intégrité des modules de traitement numérique et du système de calcul décrits dans le modèle de McCloskey 

auprès de 11 patientes ST âgée de 9 à 12 ans (moyenne : 10 ans 9 mois). Les patientes ST atteignent le même 

niveau de précision que les sujets contrôles de même AC et niveau scolaire dans les tâches impliquant les 

modules de traitement du nombre quelque soit les formats d’entrée et de sortie (lecture, écriture sous dictée, 

copie et comparaison de nombres arabes, lecture de nombres verbaux écrits et écriture de nombres verbaux sous 

dictée). En revanche, les patientes présentent une lenteur lors de la résolution des faits arithmétiques additifs. La 

vitesse de résolution des faits multiplicatifs est normale, de même que la précision dans ces deux tâches. Sur le 

plan qualitatif, la récupération de faits multiplicatifs chez les patientes ST donne toutefois lieu à un nombre accru 

d’erreurs consistantes (6 x 4 = 23 et 4 x 6 = 23) et d’erreurs partielles impliquant soit les dizaines soit les unités 

(6 x 4 = 34 ou 6 x 4 = 22). Par ailleurs, la résolution de multiplications et divisions plus complexes est moins 

précise et les patientes ST commettent davantage d’erreurs relevant d’une difficulté à implémenter des 

procédures de calcul. Un manque de maîtrise des relations additives entre les nombres a également été rapporté 

récemment chez les patientes ST âgées de 12 ans à l’aide d’une tâche de décomposition numérique [101]. Ces 

patientes sont plus lentes et font plus d’erreurs que les sujets contrôles de niveau scolaire équivalent3 lorsqu’il 

s’agit de produire ou d’entourer les paires de nombres dont la somme donne n en un temps limité. Si l’ensemble 

de ces résultats suggère une dissociation entre les processus de traitement des codes symbolique et de la 

sémantique du nombre d’une part et le système de calcul du modèle de McCloskey d’autre part, cette conclusion 

doit à nouveau être nuancée en l’absence de mesure de vitesse dans les tâches de transcodage et de comparaison 

de nombres arabes. En effet, d’autres résultats indiquent que même à l’âge adulte, les patientes ST sont plus 

lentes lors de la lecture et l’écriture de nombres arabes en comparaison aux sujets contrôles de même AC et 

niveau intellectuel [18].  

                                                 
3 Aucune information n’est donnée sur le niveau de fonctionnement intellectuel des 2 groupes. 



A ce stade, les études passées en revue nous renseignent surtout sur la nature des DAM présentées mais 

peu sur leur origine. L’architecture modulaire de McCloskey a initialement été élaborée pour modéliser les 

traitements numériques et arithmétiques chez l’adulte et, en particulier, pour rendre compte des dissociations 

observées chez l’adulte cérébrolésé. Utiliser ce modèle pour caractériser des DAM présentées dans le cadre du 

ST permet certes, de mieux cerner la nature des troubles à un stade suffisamment avancé du développement mais 

ne donne aucune information sur leur trajectoire développementale [6]. A cet égard, les théories 

développementales de la cognition numérique suggèrent que les bébés disposent de deux systèmes primitifs 

(voire même innés) de représentation de la numérosité qui pourraient contribuer à la formation des 

représentations numériques symboliques [49]. Le premier permet de conserver la trace précise de petites 

collections d’éléments (jusqu’à 3 ou 4) [81] et est très probablement responsable du subitizing, un phénomène 

qui renvoie à l’énumération rapide et précise de petits ensembles d’éléments via l’attribution parallèle d’un 

certain nombre de marqueurs spatiaux existant en quantité limitée  [185] (pour une revue voir [136]). Pour 

certains auteurs, ce système de représentation pourrait jouer un rôle déterminant lors de l’acquisition de la 

signification des numéraux verbaux oraux [22, 23, 94]. Le second système est une représentation numérique 

approximative permettant aux bébés de se représenter des magnitudes numériques de façon analogique. Pour de 

nombreux auteurs, c’est cette représentation des quantités qui forme la base de tous les apprentissages formels 

car les codes symboliques (symboles numériques arabes et verbaux) acquièrent leur signification au travers des 

liens qui sont progressivement établis avec cette représentation approximative [35, 52, 190]. A l’appui de cette 

hypothèse, de récentes études indiquent que les performances dans les tâches de quantification non symbolique 

corrèlent et seraient même prédictrices des capacités de traitement numérique symbolique développées au cours 

de la scolarité [60, 61, 67, 138] (voir [71, 119] pour des évidences contradictoires). Dans cette perspective, 

certains auteurs considèrent que les DAM pourraient résulter d’une anomalie du développement du lobe pariétal 

conduisant à un dysfonctionnement de la représentation des quantités, lequel se répercuterait en cascade sur tous 

les apprentissages formels ultérieurs, en ce compris les capacités arithmétiques [20, 21, 199] (voir le chapitre 3 

de cet ouvrage pour une discussion des arguments en faveur/défaveur de cette hypothèse). Un 

dysfonctionnement du mécanisme primitif de maintien de la trace n’est pas à exclure non plus puisqu’il a été 

montré que le mécanisme qui sous-tend le subitizing est déficitaire chez les enfants en DAM [86, 152]. 

Si l’hypothèse d’un dysfonctionnement de la représentation des quantités à l’origine des DAM est 

correcte, quel est donc l’état de cette représentation dans le ST ? Qu’en est-il du mécanisme de maintien de la 

trace responsable du subitizing ? Concernant la première question, l’étude de Bruandet et de ses collabotateurs 



[18] suggère que la sévérité des déficits présentés par les adultes ST (monosomie 45 X0) dans une série de tâches 

arithmétiques chronométrées varie sensiblement selon l’implication présumée de la représentation des quantités 

[32, 33]. Ainsi, les calculs simples reposant purement sur la récupération en mémoire verbale (les petites 

multiplications ou les additions et multiplications de type « n + n » ou « n x n » ou « n x 0 ») semblent 

relativement préservés alors que ceux qui font davantage appel à la représentation des quantités (additions, 

soustractions, divisions et les grandes multiplications) sont résolus trop lentement par rapport à des sujets 

contrôles appariés en AC et niveau intellectuel [18]. Les adultes ST présentent en outre des performances 

inférieures dans une tâche d’estimation cognitive consistant à évaluer différents types de quantités dans la vie 

quotidienne (par exemple, la longueur d’un bus ou le poids d’une chaise). Leurs performances sont en revanche 

tout à fait comparables à celles des contrôles dans les tâches de comparaison de nombres arabes (effet de 

distance4, vitesse et précision), de bissection d’intervalles numériques et d’estimation numérique de points 

flashés. L’absence de différence significative entre les groupes dans des tâches censées reposer directement sur 

la représentation des quantités doit toutefois être relativisée compte tenu de l’âge adulte des patientes. En effet, 

Simon et ses collaborateurs montrent qu’à 10 ans, les filles ST (monosomie 45X0) présentent un profil différent 

caractérisé d’une part, par un ralentissement dans une tâche de comparaison de nombres arabes et d’autre part, 

par un effet de distance plus marqué évoquant une imprécision des représentations quantitatives sous-jacentes 

[165]. Le même pattern de performance est aussi observé dans une tâche de comparaison de longueurs (quantités 

continues non numérique). Ces différences pourraient cependant refléter les variations non négligeables de 

niveau intellectuel entre les groupes5.  

Le mécanisme de quantification primitif responsable du subitizing est également perturbé chez les 

patientes ST. Par rapport à des adultes contrôles, le temps nécessaire pour énumérer des ensembles de points 

(présentation illimitée) augmente de manière comparable chez les patientes ST et contrôles dans l’intervalle du 

dénombrement mais pas dans l’intervalle du subitizing [18]. En effet, les patientes adultes paraissent déjà 

recourir au dénombrement pour énumérer des ensembles de deux éléments ou plus. Un déficit similaire du 

processus de subitizing a également été rapporté chez des patientes ST âgées de 10 ans par rapport à des enfants 

de même AC mais d’AM supérieur [165].  

En résumé, les données actuellement présentes dans la littérature ne permettent pas de statuer sur 

l’intégrité de la représentation des quantités et de ses relations avec les autres codes symboliques. D’une part, la 

                                                 
4 Dans les tâches de comparaison de magnitude (nombre ou quantité non numérique), l’effet de distance renvoie à l’amélioration des 
performances à mesure que la distance entre les deux magnitudes à comparer augmente, ce qui se traduit à la fois par des temps de réponse 
plus court et par un accroissement de la précision.  
5 Respectivement pour le groupe ST vs le groupe CTRL : Indice de compréhension verbal moyen = 95 (10.7) vs 113 (15.1), Indice de 
raisonnement perceptif moyen = 88 (13.7) vs 107 (13), Quotient total moyen = 84 (13.3) vs 110 (12.6) 



représentation des magnitudes numériques n’a jusqu’à présent jamais été examinée au travers de tâches 

numériques purement non symboliques dans le ST. D’autre part, les données témoignant d’une altération 

éventuelle du traitement de la magnitude des symboles numériques et des quantités continues non numériques 

sont caduques car elles pourraient simplement résulter de différences de niveau intellectuel. A ce stade, le déficit 

observé à l’âge adulte dans la tâche d’estimation cognitive est la seule évidence qui plaiderait en faveur d’une 

altération de la représentation des quantités ou de ses connections avec le code arabe. Si de tels déficits devaient 

exister, ils pourraient être responsables, au moins partiellement, des déficits dans les tâches qui reposent sur les 

traitements numériques symboliques, comme la lecture et la comparaison de nombre arabes ou la résolution de 

calculs impliquant plus d’élaboration sémantique (grandes additions ou soustractions). Par ailleurs, le mécanisme 

primitif de maintien de la trace permettant la quantification précise de petits ensembles d’éléments apparait 

clairement déficitaire dans le ST. A un stade précoce, ce déficit pourrait ralentir l’acquisition de la signification 

cardinale des numéraux verbaux oraux. Au cours du développement, des difficultés à conduire et mener à bien 

des procédures de calcul pourraient venir se surajouter au tableau, majorées par la limitation des capacités du 

registre visuo-spatial et de l’administrateur central en mémoire de travail. La récupération des faits 

arithmétiques, relativement préservée selon les études, exploiterait les capacités intactes de la boucle 

phonologique et de la mémoire à long terme verbale mais pourrait souffrir sporadiquement de difficultés 

d’inhibition susceptibles d’interférer avec la récupération en mémoire. 

 LA MICRODELETION 22Q11.2 (SYNDROME DE DIGEORGE OU VELOCARDIOFACIAL) 

Généralités 

La microdélétion 22q11.2 (Del22q11), parfois appelé syndrome vélocardiofacial ou de DiGeorges, 

résulte d’une délétion submicroscopique d’environ 30 à 40 gènes situés au niveau de la région 11.2 sur le bras 

long (q) du chromosome 22, et notamment, du gène TBX1 identifié comme l’un des principaux responsables des 

anomalies cardiaques dans ce syndrome [85, 30, 7]. Le syndrome de DiGeorge et le syndrome vélocardiofacial 

sont des appellations plus anciennes référant à deux tableaux cliniques associant un certains nombres de 

symptômes malformatifs très similaires. Il est maintenant admis que ces deux entités sont deux formes 

d'expression clinique d'une même affection génétique: la microdélétion 22q11.2, présente chez presque tous les 

patients relevant de ces deux tableaux [30, 85]. La raison de cette nomenclature qui prête parfois à confusion 

tient à l’importante hétérogénéité phénotypique de cette affection. Les patients ne présentent généralement 

qu’une partie des symptômes possibles et le tableau clinique peut même rester asymptomatique. Les 

manifestations physiopathologiques les plus fréquentes sont les problèmes cardiaques, l’hypoplasie du thymus 



pouvant induire une immunodéficience plus ou moins sévère, les malformations du palais et enfin, les traits 

faciaux dysmorphiques qui peuvent rester discrets [17] (voir [160, 161] pour une revue exhaustive des 

manifestations phénotypiques).  

Avec une prévalence estimée à 1:4000 à 1:6000 [17, 37, 41], la microdélétion 22q11.2 est l’une des 

affections génétiques humaines les plus fréquentes. Dans 8 à 28 % des cas, elle suit un mode de transmission 

familial mais pour la plupart des patients, la microdélétion 22q11.2 se produit de novo [40, 151, 174, 184, 189] et 

est alors associée à un pronostic plus favorable au niveau intellectuel [31, 58, 173].  

Aperçu du phénotype cognitif des patients atteints du syndrome 22q11.2 

Les facultés intellectuelles des patients atteints de Del22q11 sont inférieures à la moyenne avec un 

quotient intellectuel moyen légèrement supérieur à 70 [58, 90, 117,125, 175, 198, 200]. Approximativement 60% 

des patients présentent un fonctionnement intellectuel normal (> 86 : 14%) à limite (entre 70-85 : 46%) alors 

qu’environ 40% d’entre eux présentent un retard mental léger (entre 55-70 : 36%) à modéré (< 55 : 4% [31, 

173]). Cet écart par rapport à la moyenne se traduit par un retard qui porte autant sur le développement mental 

que moteur [58, 175, 187]. A l’instar du syndrome de Turner, les fonctions intellectuelles verbales sont 

significativement supérieures aux capacités intellectuelles non verbales chez les patients atteints de Del22q11 

[12, 31, 77, 117, 125, 173, 200].  

L’une des manifestations les plus consistantes de la microdélétion 22q11 est certainement le retard de 

langage [58, 63, 169]. Présents dans 79 à 89% des cas [85], les enfants atteints de Del22q11 ont généralement de 

moins bonnes capacités langagières que ne laissaient supposer leurs capacités intellectuelles verbales [117]. 

Souvent plus sévèrement affectée que la compréhension [58, 169], l’expression orale est marquée par des 

troubles articulatoires et de la phonation qui sont causés en grande partie par les malformations de l’appareil 

bucco-phonatoire (notamment fente palatine, insuffisance vélo-pharyngée, etc.) [161] et qui persistent souvent en 

dépit des interventions chirurgicales. Les difficultés expressives peuvent par ailleurs être accentuées par une 

perte de la sensibilité auditive présente chez de nombreux patients (10% de patients présentent une surdité 

sensori-neurale et 45%, une surdité conductive) [85, 169]. Par la suite, de nombreux enfants Del22q11 

continuent de présenter des troubles affectant diverses facettes du développement langagier, à savoir le 

traitement lexicaux, syntaxiques, sémantiques ainsi que l’organisation du discours [63, 169]. Ces troubles 

langagiers sont sources d’isolation sur le plan social [161]. 

Les déficits visuo-spatiaux sont largement reconnus comme l’une des caractéristiques principales de 

leur profil neuropsychologique, malgré la rareté des investigations systématiques les concernant. Les évidences 



documentées à ce sujet proviennent essentiellement des examens intellectuels et suggèrent un manque de 

précision visuo-motrice [187] ainsi que des difficultés visuo-constructives (Cubes, copie de formes 

géométriques, Puzzles ; [29, 117, 125]) et visuo-perceptives [117, 175, 187] dont la contribution respective au 

déficit visuo-spatial global n’est pas toujours bien délimitée (déficit du facteur d’organisation perceptive ; [12, 

63].  

La dissociation entre les facultés verbales et non verbales transparait également dans les épreuves de 

mémoire. En mémoire épisodique, les patients Del22q11 présentent en effet de meilleures capacités lors de la 

rétention d’un matériel verbal que lors de la mémorisation d’informations visuo-spatiales telle que la position de 

stimuli dans l’espace [12, 77, 90]. Les capacités de la boucle phonologique sont significativement mieux 

préservées que celles du calepin visuo-spatial en mémoire de travail [26, 90, 97, 168, 198]. Les ressources 

exécutives de l’administrateur central seraient par ailleurs limitées [26, 90]. Enfin, bien que le fonctionnement 

exécutif ait été peu investigué jusqu’à présent, un déficit d’inhibition [168, 16, 164] et de flexibilité mentale 

[175] est parfois rapporté ; les facultés de planification semblent normales [168]. 

Au cours de la scolarité, les patients atteints de Del22q11 sont fréquemment confrontés à des difficultés 

d’apprentissage touchant plus particulièrement le domaine des mathématiques. Les facultés de lecture et 

d’orthographe sont généralement mieux préservées [12, 26, 77, 117, 163, 198, 200], bien qu’inférieures à celles 

de leurs pairs. En lecture, les patients atteints de Del22q11 font preuve de meilleures capacités de décodage que 

de compréhension [77] et la conscience phonologique semble correcte au cours des premières années 

d’apprentissage de la lecture (5 à 7 ans) [29]. L’écriture est souvent altérée par des difficultés graphomotrices 

[168]. Par ailleurs, une grande proportion d’enfants atteints de Del22q11 présentent un déficit d’attention avec 

ou sans hyperactivité associée [16, 125, 168, 175, 162, 164] ou encore des troubles psychoaffectifs, du 

comportement, ou du spectre autistique pouvant chacun perturber le fonctionnement cognitif, la scolarité et 

l’adaptation sociale de l’enfant Del22q11 (voir  [65] pour une revue des troubles psychiatriques associés). 

Les difficultés d’apprentissage en mathématiques dans le cadre du syndrome 22q11.2 

Les lacunes générales en mathématiques mises en évidence chez les patients atteints de Del22q11 [12, 

117, 163, 196, 200] ont d’emblée fait l’objet d’investigations plus systématiques comportant autant des mesures 

de précision que de vitesse. Sur le plan arithmétique, la résolution de multiplications à un chiffre ainsi que 

d’additions et de soustractions simples ne pose pas de difficulté particulière, contrairement aux additions et 

soustractions nécessitant un passage de la dizaine qui sont résolues plus lentement [25, 27, 28]. La fréquence 

d’utilisation et l’efficacité de la stratégie de récupération en mémoire sont parfaitement comparables à celles des 



sujets appariés au niveau scolaire et intellectuel. En revanche, lorsque les patients doivent exécuter des 

procédures de calcul, ils ont tendance à être plus lents et à recourir davantage à des stratégies de résolution 

immatures [25, 28]. Ce pattern de performance suggère une dissociation entre la récupération des faits 

arithmétiques en mémoire qui est préservée et les procédures de calculs qui sont déficitaires [25, 26].  

Au niveau des traitements du nombres, les processus de transcodage sont généralement préservés 

comme en attestent les bonnes performances dans les tâches de lecture et d’écriture de nombres arabes par 

rapport à des sujets appariés au niveau scolaire et intellectuel [25, 27, 28]. En revanche, les performances dans la 

tâche d’énumération de points sont marquées par un ralentissement dans l’intervalle du dénombrement 

(Numérosité > 3) mais pas dans l’intervalle du subitizing [27, 165]. L’intervalle du subitizing pourrait cependant 

être réduit comparé à des sujets de même AC [162, 164]. Cependant, l’interprétation de ces résultats reste 

équivoque étant donné la présence de différences intellectuelles très significatives entre les patients et leurs 

contrôles.  

Au niveau sémantique, le traitement des magnitudes numériques symboliques et non symboliques est 

perturbé. En comparaison de nombres arabes, les latences sont significativement plus longues par rapport aux 

sujets de même niveau scolaire et intellectuel [25, 28] et l’effet de distance symbolique est amplifié [28] (voir 

aussi [162, 164] pour un effet de distance atténué6). Des résultats comparables sont rapportés lors de la 

comparaison numérique de collections de points à un standard symbolique (comparaison à 5) [162, 164] ou lors 

de la comparaison de longueurs [165] mais encore une fois, ces différences de groupes sont difficilement 

interprétables étant donné les variations confondues de niveau intellectuel.  

En résumé, les difficultés présentées par les patients atteints de Del22q11 pourraient résulter d’une 

altération primitive de la représentation analogique des quantités et/ou de ses connections avec les codes 

symboliques [25, 30]. Un tel déficit affecterait en effet le traitement des magnitudes numériques symboliques en 

dépit d’une bonne maîtrise des codes symboliques. Pour Simon [166], ce déficit primaire pourrait être plus 

global et affecter le traitement de toutes les magnitudes, numériques et non numériques (temps, espace, etc.), ce 

qui expliquerait le déficit en comparaison de longueurs. Cette hypothèse demande toutefois à être étayée par la 

mise en évidence de divergences significatives entre des groupes correctement appariés au niveau intellectuel 

dans des tâches de comparaison numérique non symbolique (collections d’éléments) et non numérique 

(longueurs, durées, volumes, etc.). Tout comme dans le syndrome de Turner, les troubles arithmétiques 

concentrés autour des opérations qui nécessitent plus d’élaboration sémantique pourraient être, au moins en 

                                                 
6 A nouveau, notons la présence de différences intellectuelles très significatives entre les groupes dans ces deux études.  



partie, imputables aux difficultés de traitement de la magnitude des symboles numériques. Compte tenu de la 

limitation des capacités en mémoire de travail, la gestion des procédures de calcul pourrait toutefois poser 

problème également. La récupération des faits arithmétiques reposerait sur les capacités préservées en mémoire 

verbale. Enfin, le fonctionnement du mécanisme de subitizing devrait être exploré en contrastant des groupes 

mieux appariés au niveau intellectuel également. 

LE SYNDROME DE WILLIAMS  

Généralités 

Le syndrome de Williams (SW, appelé aussi syndrome de Williams-Beuren) est une affection génétique 

rare causée par une microdélétion de 20 à 30 gènes contigus situés au niveau de la région 11.23 sur le bras long 

(q) du chromosome 7 et dont l’intégrité serait essentielle au développement normal d’un grand nombre de tissus 

biologiques [38, 116]. La délétion implique notamment le gène ELN et le gène LIMkinase-1 (LIMK1) dont les 

fonctions sont parmi les mieux documentées dans la littérature [38] (voir [176] pour une revue complète des 

gènes impliqués). Par exemple, le gène ELN code la protéine d’élastine, l’un des principaux composants des 

fibres élastiques qui confèrent résistance et élasticité à la plupart des tissus biologiques extensibles tels que le 

cœur, les poumons, la peau et la plupart des vaisseaux sanguins. Le gène LIMK1 quant à lui jouerait un rôle 

crucial dans le processus de migration neuronale au cours du développement cérébral. Une étude 

épidémiologique relativement récente estime la prévalence du SW à 1:7500 naissances [172]. Quelques rares cas 

de transmission familiale ou de jumeaux monozygotes concordants ont été rapportés [69, 115, 120] mais en règle 

générale, la délétion se produit de novo et touche indifféremment le chromosome d’origine paternelle ou 

maternelle [38]. Le tableau clinique comporte principalement un retard de croissance, une dysmorphie faciale 

(faciès « d’elfe »), des anomalies cardiaques, vasculaires et rénales, un profil de personnalité « hypersociable » 

[80] et un retard intellectuel masquant un fonctionnement cognitif très inégal [14, 98, 116]. Le développement 

moteur est retardé [110]. Sur le plan sensoriel, les patients SW présentent une hypersensibilité aux stimuli 

sonores liée à une diminution des seuils auditifs (hyperacousie). Plus prononcée à un stade précoce du 

développement, elle tend à disparaître à l’adolescence pour faire place à une perte auditive sensori-neurale 

progressive [99, 100].  

Aperçu du phénotype cognitif des patients atteints du syndrome de Williams 

Dès sa découverte, le SW a suscité un intérêt considérable pour l’opportunité unique qu’il représentait 

d’étudier la modularité du fonctionnement cognitif et de jeter des ponts entre les différents niveaux d’observation 

que sont les gènes, la cognition et le comportement [87]. En effet, le profil cognitif hétéroclite de ces patients 



associant des déficits très sélectifs et des processus de traitements remarquablement préservés (à tout le moins au 

niveau comportemental) a amené de nombreux auteurs à concevoir ce syndrome comme un modèle de 

l’architecture modulaire du système cognitif humain. Les premiers résultats comportementaux ont  permis de 

dresser un tableau cognitif grossier mettant à l’avant plan, une préservation des capacités de langage et du 

traitement des visages contrastant avec une altération sévère des fonctions visuo-spatiales et du traitement des 

nombres [15]. La littérature actuelle révèle néanmoins un tableau infiniment plus complexe et nuancé, 

démontrant que les capacités en apparence intactes pouvaient camoufler des processus de traitement atypiques en 

dépit de leur efficacité sur le plan comportemental [6, 38]. 

De manière générale, les facultés intellectuelles des patients SW sont très variables avec des quotients 

intellectuels/développementaux allant du niveau moyen inférieur (70-85) au retard mental sévère (< au quotient 

le plus bas, voir [111] pour une revue). Le quotient intellectuel moyen des adultes SW serait légèrement 

supérieur à 60 avec une majorité de patients présentant un retard mental léger (50 à 69) [53, 74, 155]. Une 

dissociation significative entre les capacités intellectuelles verbales et non verbales est rapportée de manière 

récurrente [53, 74, 78, 109, 110, 155]7.  

Initialement présenté comme étant relativement épargné dans le SW, le développement langagier s’est 

révélé, au fil des investigations, moins homogène qu’il n’y paraissait de prime abord. Ces hétérogénéités 

touchent tous les niveaux de fonctionnement langagier à savoir les traitements phonologiques, lexico-

sémantiques, morpho-syntaxiques et pragmatiques (voir [98] pour une revue complète des troubles langagiers 

dans le SW). Au niveau lexico-sémantique par exemple, le vocabulaire concret est généralement bien développé, 

tant sur le plan réceptif et qu’expressif, contrairement au vocabulaire relationnel portant sur des concepts 

spatiaux, temporels, quantitatifs ou dimensionnels ou encore sur des conjonctions (ex : mais, et, ou, donc, etc) et 

des adverbes de liaison (ex : cependant, néanmoins, pourtant, etc.) [110].  

Contrairement aux aspects langagiers et à l’instar des autres syndromes décrits dans ce chapitre, les 

traitements visuo-spatiaux sont particulièrement affectés dans le SW [109] (voir [183] pour une revue complète). 

Les difficultés sont autant de nature visuo-constructive [13, 46, 47, 70, 84, 109, 111, 171, 193] que visuo-

perceptive [14, 197] et touchent plus spécifiquement le traitement global plutôt que le traitement local de 

l’information visuo-spatiale [13, 48, 109, 113]. Par exemple, les patients SW sont capables de dessiner les 

éléments constitutifs d’une maison (fenêtre, porte,..) mais paraissent incapables de les assembler pour former un 

                                                 
7 L’amplitude de la dissociation entre les facultés intellectuelles verbales/non verbales varie énormément suivant le type d’échelle utilisée. A 
cet égard, l’utilisation de mesures globales d’intelligence telles que les échelles de Wechsler s’avère le plus souvent inapproprié pour 
appréhender la complexité du phénotype cognitif de ces patients et contribue largement à escamoter cette dissociation en faveur des habiletés 
verbales (Mervis & John, 2010). 



tout cohérent, contrairement aux patients atteints du syndrome de Down (SD) qui conservent une configuration 

spatiale globale cohérente [15]. Contrastant avec ces difficultés, la sphère des traitements visuo-spatiaux compte 

aussi des habiletés intactes comme la reconnaissance des visages [15, 197]. Les processus cognitifs sous-jacents 

impliqués pourraient néanmoins différer de ceux mis en œuvre chez les sujets sains [62].  

 La dissociation verbal/non verbal rapportée au niveau intellectuel se marque sur les processus 

mnésiques. Les capacités de la boucle phonologique sont pratiquement normales par rapport à des enfants 

appariés en âge de développement ou en AC [109, 111, 191, 192] alors que celles du registre visuo-spatial sont 

déficitaires [78, 196]. A cet égard, le SW se démarque du syndrome de Down (SD), une autre affection 

génétique menant à un retard mental global comparable, pour lequel c’est le profil inverse qui est rapporté [42, 

84, 196]. En revanche, la dissociation verbal/non verbal s’estompe lorsque la tâche requiert de manipuler les 

informations en mémoire de travail ou de les stocker à long terme. Quelque soit la nature des stimuli à traiter, les 

ressources de l’administrateur central chez les patients SW sont très limitées [109] et comparables à celles des 

patients appariés en AM et AC (Syndrome de Down [42, 196] ; Retard mental non spécifié [36]). En mémoire 

épisodique, les patients SW présentent autant de difficulté à mémoriser à long terme des informations verbales 

que visuelles par rapport à des sujets de même AC [123, 191] mais également par rapport à des patients atteints 

du SD [42]. 

Sur le plan académique, l’apprentissage de la lecture, de l’orthographe et des mathématiques est 

possible mais est rapidement limité au plan de l’évolution. Alors que le niveau de lecture et d’orthographe 

augmente légèrement jusqu’à l’âge adulte, le niveau de performance en mathématiques diminue ou stagne à 

l’adolescence [186]. De manière générale, bien que le niveau de décodage en lecture paraît sensiblement plus 

élevé, l’ensemble des apprentissages scolaires plafonne à l’âge adulte pour atteindre un niveau qui se situe entre 

6 et 8 ans et demi [74, 186].  

Les difficultés d’apprentissage en mathématiques dans le cadre du syndrome de Williams 

Les patients présentant un SW sont capables d’acquérir certaines compétences en mathématiques bien 

que les apprentissages soient très lents et rapidement limités. A l’âge adulte, certains peuvent vérifier de manière 

assez précise des petites additions et multiplications à un chiffre (taux d’erreurs < 20%) [88]. Leurs latences de 

résolution sont comparables à celles d’enfants de 3ème primaire lors de la vérification d’additions à un chiffre (3 + 

4 = 8 ?) et à celles d’enfants de 4ème primaire lors de la vérification de multiplications à un chiffre (3 x 4 = 15 ?), 

ce qui suggère un léger avantage pour les opérations supposées être stockées sous format verbal. Dans les tâches 

de production, les adultes SW manifestent davantage de difficultés lors de la résolution de faits arithmétiques 



additifs et soustractifs sous contrainte de temps par rapport à des enfants appariés au niveau du raisonnement 

analogique non verbal (Moyenne = 7;7 ans) [130]. 

 Au de-là de ces quelques résultats et compte tenu du déficit intellectuel associé, l’étude des capacités 

d’apprentissage en mathématiques dans le SW s’est naturellement focalisée sur les traitements numériques de 

base. L’intégrité de la représentation analogique des quantités a fait l’objet d’investigation précoce chez les 

jeunes enfants SW à l’aide du paradigme d’habituation. Contrairement aux enfants atteints du SD appariés en 

âge de développement et en AC, les enfants SW de 30 mois (âge de développement = 16 mois) discriminent 2 vs 

3 points de la même manière que les bébés appariés en âge de développement et que les jeunes enfants appariés 

en AC [132, 133, 188]. Si ces résultats suggèrent de prime abord une préservation de la représentation des 

magnitudes numériques, la méthodologie utilisée dans ces expériences amène à nuancer cette interprétation [112, 

146]. Compte tenu de l’absence de contrôle des variables perceptives qui covarient naturellement avec la 

numérosité, il n’est en effet pas possible de déterminer si les enfants discriminent les ensembles sur base du 

nombre ou de la surface noircie par les éléments. Lorsque les variables perceptives sont bien contrôlées, les 

enfants SW de 35 mois (âge de développement = 22 mois) ne discriminent pas les grandes numérosités qui 

diffèrent selon un rapport d’1/2 (8 vs 16 points)[188], une habileté pourtant objectivée chez des bébés dès l’âge 

de 6 mois [201]. 

Bien que la même critique perceptive puisse être formulée, Paterson et ses collaborateurs [133] 

rapportent également un déficit de la représentation analogique des quantités chez des patients SW d’âge 

variable (AC moyen = 20;9 ans [10;11-32;9]; AM moyen= 6;9 ans [5;1-9;4]) dans une tâche de comparaison 

d’ensembles de points (1 à 9) dont la distance numérique varie (paires numériquement proches vs éloignées). Les 

temps de réponse des patients SW sont caractérisés par un effet de distance réduit qui ne dépasse pas le seuil de 

significativité, contrairement à l’effet de distance présents chez les patients atteints du SD (AC moyen= 24;3 ans 

[11;4-35;3]; AM moyen= 5;9 ans [5;1-6;4]) et chez les sujets contrôles appariés en AM (Moyenne = 6;11 ans 

[5;2-8;11]) ou en AC (Moyenne = 21;1 ans [9;10-29;8]). Les taux de réponses correctes sont également 

inférieurs à ceux des trois autres groupes, une différence qui se marque davantage pour les paires proches. Enfin, 

les patients SW sont moins précis que les autres groupes lorsqu’ils doivent sérier des collections de points sur 

base de leur numérosité. Dans ce dernier cas, il est à nouveau difficile de garantir la mobilisation exclusive de la 

représentation des quantités car le recours à une procédure de dénombrement ne peut être exclu. 

Les activités de transcodage qui nécessitent une bonne maîtrise des codes numériques verbaux et arabes  

sont sources d’erreurs également. La lecture de chiffres arabes est généralement acquise à l’âge adulte [3] mais 



la lecture de nombres arabes à plusieurs chiffres est encore marquée par un manque de précision par rapport aux 

patients SD appariés en AM et chronologique (erreurs lexicales inter-classes ou intra-classes et erreurs 

syntaxiques)[133]. La maitrise de la chaîne numérique verbale reste très rudimentaire, vraisemblablement 

bloquée à un niveau d’élaboration correspondant à la chaîne numérique insécable [50]. Les patients SW 

(AC moyen = 20;9 ans [10;11-32;9]; AM moyen= 6;9 ans [5;1-9;4]) peuvent réciter la chaîne numérique à 

l’endroit de 1 à 20 mais éprouvent d’importantes difficultés à compter entre deux bornes (de 25 à 35) ou à 

compter à rebours (de 20 à 1) par rapport aux patients SD appariés en AM et AC (AC moyen= 24;3 ans [11;4-

35;3]; AM moyen= 5;9 ans [5;1-6;4]) [133]. Ils ont également davantage de difficultés à déterminer le nombre 

qui vient après n dans la chaine numérique verbale. A l’inverse, les activités de dénombrement qui peuvent 

reposer sur des procédures surentraînées sont relativement bien préservées : lorsqu’il leur est demandé de 

déterminer combien d’animaux leur sont présentés, les enfants SW (AC moyen = 7;2 ans [6;0-11;5]; AM visuo-

spatial moyen = 3 ans ; AM verbal moyen= 4;9 ans) obtiennent des performances comparables à celles d’enfants 

de même AM visuo-spatial (AC moyen = 3;5 ans [3-4;7]; AM visuo-spatial moyen = 3 ans ; AM verbal moyen= 

3 ans) [4]. Leur compréhension de la cardinalité, évaluée à l’aide de la tâche « Donne-moi x animaux», est 

également conforme à celle attendue sur base de l’AM visuo-spatial mais dépend davantage du niveau de 

langage du patient que de ses aptitudes visuo-spatiales [4].   

Des déficits ont également été rapportés dans les tâches numériques symboliques qui nécessitent de 

mettre en lien un symbole numérique et la magnitude correspondante. L’étude de Paterson et ses collaborateurs 

[133] montrent en effet que les taux de réponses correctes des patients SW dans la tâche de sériation de nombres 

arabes (1 à 3 chiffres) sont inférieurs à ceux des patients SD et des contrôles de même AC mais ne diffèrent pas 

de ceux des sujets contrôles de même AM. En outre, les taux de réponses correctes des patients SW dans une 

tâche d’appariement numérique entre des collections (1 à 9 points) et des nombres arabes sont comparables à 

ceux des patients SD et sont inférieurs à ceux des enfants appariés en AM ou en AC. Notons qu’aucune mesure 

de vitesse n’a été prise dans ces deux dernières tâches ce qui empêche d’avoir une vue complète des 

dissociations entre les groupes. Dans une tâche d’estimation visuelle de collections de points flashés 250 

millisecondes (5, 7, 9 ou 11), Ansari et ses collaborateurs [3] ont montré que les estimations des patients SW 

(enfants : AC moyen= 9,7 ans; AM non verbal moyen= 4.9 ans ; adultes : AC moyen= 28.9 ans; AM non verbal 

moyen= 6.3 ans) sont moins précises que celles des enfants de même AM non verbal. Cette différence entre les 

groupes parait néanmoins très subtile car elle disparaît lorsque l’on considère les taux de réponses correctes 

approximatives (cible ± 1) au lieu des taux de réponses exactes. En outre, l’évolution des capacités d’estimation 



visuelle entre l’enfance et l’âge adulte chez les patients SW va de paire avec l’accroissement de l’AM visuo-

spatial quelque soit la variable d’intérêt. Des difficultés spécifique à traiter la magnitude des symboles 

numériques ont aussi été rapportées chez des adultes SW (AC moyen= 17;9 ans) dans une tâche où ils devaient 

déterminer lequel de deux nombres arabes était le plus proche d’un nombre cible [130]. Enfin, en comparaison 

de nombres arabes (1 à 8), les adultes et adolescents SW (Age chronologique moyen= 17;8 ans [12;0-23;1]) sont 

significativement plus lents que les enfants de 2ème primaire et présentent un effet de distance plus grand [88]. 

Bien que les taux d’erreurs, considérés comme insignifiants, n’aient pas fait l’objet d’analyses statistiques dans 

cette dernière étude, notons que la moitié des patients (4/8) présentent des taux d’erreurs compris entre 18 et 

35%.  

Le subitizing des petites collections de 1, 2 ou 3 éléments serait vraisemblablement préservé tant chez 

les enfants que chez les adultes SW (enfants : AC moyen= 9,7 ans; AM non verbal moyen= 4.9 ans ; adultes : 

AC moyen= 28.9 ans; AM non verbal moyen= 6.3 ans) comparés à des enfants de même AM non verbal [3]. Ces 

résultats entrent cependant en contradiction avec d’autres qui indiquent une réduction des capacités du 

mécanisme de maintien de la trace des objets, supposé responsable du phénomène de subitizing [129]. Les 

patients SW (AC moyen = 18 ans [10;5-38;11]) ont plus de difficultés à suivre la trace d’un petit nombre de 

stimuli visuels en mouvement par rapport des enfants appariés en AM global (AC moyen = 5;11 ans [4;6-7;3]), 

une différence qui est significative surtout lors de la poursuite de 3 et 4 cibles visuelles. Lorsque les cibles 

visuelles sont statiques, cette différence de groupe disparaît.  

En résumé, il apparait que les difficultés numériques chez les patients SW sont multiples et touchent 

différents niveaux de représentation numérique. A nouveau, les DAM dans le SW semblent s’enraciner dans une 

altération précoce de la représentation des magnitudes numériques [128]. La maîtrise des codes symboliques et 

de la chaîne numérique verbale reste limitée à l’âge adulte par rapport à des sujets appariés en AM et/ou AC. Les 

difficultés ultérieures dans les tâches qui nécessitent d’évaluer la magnitude d’un symbole numérique (arabe ou 

verbal) ou d’estimer la magnitude d’une collection à l’aide d’un symbole peuvent résulter de l’interaction entre 

ces déficits primaires auxquels peut encore se surajouter un défaut dans les connections entre ces différentes 

formes de représentation. La mise en relation des symboles numériques verbaux avec leur signification cardinale 

précise au sein de la chaîne numérique est, quant à elle, fonction de l’âge mental verbal. L’étude des capacités de 

subitizing donne lieu à des résultats encore contradictoires, sans doute liés à l’utilisation de groupes contrôles 

appariés sur des bases différentes (AM non verbal versus AM global).  

CORRELATS NEUROANATOMIQUES  



Les affections génétiques recensées dans ce chapitre s’accompagnent invariablement d’anomalies du 

développement cérébral menant à des particularités neuro-anatomiques et fonctionnelles. Les passer en revue 

dans leur intégralité dépasserait largement le cadre de ce chapitre. Les quelques lignes qui suivront seront donc 

exclusivement consacrées aux anomalies anatomo-fonctionnelles qui peuvent avoir un lien avec les DAM.  

Dans le ST, les troubles arithmétiques ont pu être mis en lien avec des anomalies neurofonctionnelles 

touchant les aires fronto-pariétales. Sur le plan structurel, les patientes ST présentent une réduction de la 

longueur et de la profondeur du sillon intrapariétal droit ainsi qu’un déplacement postérieur du sillon central 

[114]. Ces particularités morphologiques sont associées à des activités cérébrales fonctionnelles anormales. En 

effet, une première étude en imagerie fonctionnelle [114] a permis d’enregistrer l’activité cérébrale de 14 

patients ST (10 monosomie 45X0 et 4 patientes de constitution mosaïque) lors de la résolution de deux types de 

calcul recrutant des circuits cérébraux partiellement indépendants [170]: le calcul exact supposé reposer sur la 

mise en œuvre de représentations verbales précises (5 + 8 = 13 ou 11), et le calcul approximatif nécessitant la 

manipulation de représentations quantitatives approximatives (5 + 8 = 12 ou 17)8. Les calculs présentés sont 

constitués de petites (termes ≤ 5) et grandes additions (termes ≥ 5) de manière à mesurer la modulation des 

activations en fonction de la taille du problème. Par rapport aux sujets contrôles, les patientes ST présentent une 

activation inférieure du cortex cingulaire antérieur ainsi qu’une modulation anormalement réduite des activations 

intrapariétales en fonction de la taille du problème, quelque soit le type de calcul. Ces résultats sont corroborés 

par une seconde étude qui rapporte des activations fronto-pariétales anormales lors d’une tâche de vérification 

d’additions et de soustractions simples et complexes [82]9. Les DAM associées au ST sont donc liées à des 

anomalies structurelles et fonctionnelles des aires frontales et du sillon intrapariétal (voir [118] pour une revue 

complète des anomalies cérébrales structurelles et fonctionnelles présentes dans le ST), une région par ailleurs 

réputée cruciale dans le développement des habiletés numériques et arithmétiques (voir [34] pour une revue). 

Chez les patients Del22q11, les troubles arithmétiques mis en évidence sont associés à des activations 

singulières au niveau du gyrus supramarginal gauche [43], une région recrutée lors de la résolution de calculs 

mentaux complexes qui pourrait refléter la mise en jeu du composant visuo-spatial de la mémoire de travail [202, 

203]. Des particularités structurelles sont également rapportées dans des régions connues pour leur implication 

dans les traitements numériques et arithmétiques. Ces anomalies touchent notamment les faisceaux de substances 

                                                 
8
 Le calcul exact recruterait un réseau d’aires cérébrales plutôt latéralisé à gauche (principalement, les gyri angulaires bilatéraux et les aires 

préfontales inférieures gauches) alors que le calcul approximatif reposerait sur l’activation bilatérale des sillons intra-pariétaux (Stanescu et 
al., 2000) 
9
 Dans cette étude, le lien entre les anomalies fonctionnelles rapportées et les troubles arithmétiques reste cependant hypothétique étant 

donné l’absence de déficit arithmétique avéré. En effet, dans l’étude de Kesler et al., les performances des patientes ST dans la tâche de 
vérification de problèmes sont comparables à celles du groupe contrôle sur le plan comportemental, contrairement à l’étude de Molko et al. 
(2003) où la présence de troubles arithmétiques a pu être vérifiée. 



blanches au niveau des régions pariétales inférieures gauches (sillon intrapariétal, gyri angulaire et 

supramarginal) [10] ainsi que le volume de matière grise au niveau du lobe pariétal gauche [44]. 

Enfin, les patients atteints du SW présentent une série d’anomalies structurelles qui prédominent au 

niveau des régions pariéto-occipitales bilatérales, notamment une réduction du volume de matière grise et un 

accroissement du phénomène de gyrification corticale [51, 139, 153, 184]. L’altération structurelle de ces 

régions dont l’implication dans la cognition spatiale et numérique a déjà été soulignée précédemment 

s’accompagne également d’anomalies fonctionnelles. En effet, les patients présentent une hypo-activation des 

régions occipito-pariétales lorsqu’ils doivent réaliser un traitement global de l’information visuo-spatiale (ex. 

grand triangle formé de petits carrés) [113]. Ces perturbations anatomo-fonctionnelles seraient le reflet d’une 

altération spécifique de la voie dorsale impliquée dans le traitement des informations visuo-spatiales mais aussi 

des magnitudes numériques, par opposition à la voie ventrale spécialisée dans la reconnaissance des visages et 

des objets [8, 51, 113]. 

CONCLUSION 

Le chemin est encore long du phénotype comportemental au phénotype cognitif avant de pouvoir 

dresser un tableau clair de ce que les comportements des patients dans l’une ou l’autre tâche nous disent de leur 

fonctionnement cognitif. En l’état actuel, la grande majorité des recherches menées ces vingt dernières années a 

été focalisée sur l’étude des acquisitions scolaires multi-déterminées dont les déficits restent difficilement 

interprétables d’un point de vue cognitif. De nombreuses zones d’ombre persistent au terme de ce chapitre 

lorsqu’il s’agit de décrire l’état des traitements numériques et arithmétiques. Cette difficulté à tirer des 

conclusions claires tient à un certain nombre de contraintes mais aussi, de choix expérimentaux parmi lesquels 

on citera principalement le nombre réduit de participants dans certaines études, le manque de spécificité des 

tâches développées pour examiner l’intégrité des représentations sous-jacentes et l’utilisation de groupes 

contrôles pas toujours appariés au niveau intellectuel. A ces limitations s’ajoutent celles d’une vision souvent 

trop rigide, voire même réductionniste du développement qui consiste à considérer que les fonctions cognitives 

suivent une trajectoire développementale stable au cours du temps. Ce présupposé a été récemment démenti étant 

donné que le pattern de forces et de faiblesses des patients au sein d’un même domaine de fonctionnement 

cognitif peut changer avec le temps [6].  

A ce stade, avancer dans la compréhension de ces syndromes génétiques dépasse la simple nécessité de 

mieux caractériser les DAM présentées par les patients d’un point de vue comportemental. Le véritable défi est 

maintenant de dessiner les trajectoires développementales des troubles objectivés et de déterminer comment les 



représentations et les processus de traitement sous-jacents se structurent les uns par rapport aux autres et 

évoluent dans le temps [5]. Le domaine des mathématiques, construit comme un château de carte, nécessite plus 

que tout autre d’adopter cette perspective neuroconstructiviste traçant les chemins suivis depuis les mécanismes 

de traitement les plus primitifs jusqu’à l’émergence de difficultés d’apprentissage persistantes en mathématique. 

Cette approche est d’autant plus nécessaire dans le cadre de l’étude des syndromes génétiques où les patients 

présentent à l’état initial des profils cognitifs très différents susceptibles d’infléchir considérablement les 

trajectoires développementales suivies au plan cognitif.  

A cet égard, nous avons vu que chacun de ces syndromes est associé à des déficits cognitifs non 

numériques susceptibles d’influencer le développement mathématique. Par exemple, les déficits visuo-spatiaux, 

largement répandus chez les patients, sont connus pour être fréquemment associés aux DAM. Cependant, la 

façon dont ces troubles affectent le développement mathématique n’a jusqu’à présent pas pu être déterminée de 

manière précise. Les déficits visuo-spatiaux sont-ils responsables des problèmes d’alignement dans les calculs 

écrits et/ou des difficultés en géométrie (voir [102] pour une discussion de cette hypothèse dans le syndrome de 

Turner) ? Perturbent-ils la représentation des magnitudes numériques sur un continuum spatial orienté [9] ou 

interfèrent-ils avec les traitements numériques des stimuli non symboliques disposés dans l’espace? Les patients 

qui présentent des troubles visuo-spatiaux souffrent-ils de difficultés globales à traiter d’autres magnitudes, 

qu’elles soient ou non numériques [166]? D’un autre côté, quelle est la contribution des différents composants en 

mémoire de travail dans le pattern de performance observé chez les patients ? Du fait de l’association récurrente 

des DAM avec d’autres déficits cognitifs non numériques, la recherche syndromique offre donc un cadre propice 

à tester des hypothèses précises quant à la contribution de ces déficits cognitifs aux DAM observées.  

Par ailleurs, l’étude des DAM dans le cadre de syndrome génétique vient seulement d’aborder le 

tournant amorcé il y a quelques années par les recherches sur l’origine des DAM en l’absence de syndrome 

génétique avéré. Ce tournant qui consiste à étudier le fonctionnement des systèmes de traitement numérique 

présents à l’état initial (à savoir, le mécanisme de maintien de la trace et le système de représentation des 

magnitudes numériques) ouvre des perspectives de recherche prometteuses pour chacun de ces syndromes [25, 

30]. Concentrer les recherches sur l’étude de ces mécanismes primitifs de traitement numérique, c’est permettre 

d’étudier par la suite leur devenir et leurs répercutions sur les compétences mathématiques qui en découlent. 

D’un point de vue développemental, les voies par lesquelles ce(s) déficit(s) primaire(s) affecte(nt) et interfère(nt) 

avec les apprentissages ultérieurs restent encore largement méconnues. A cet égard, l’étude des patients à forte 

probabilité de développer des DAM du fait de leurs anomalies génétiques est l’opportunité d’examiner les 



représentations numériques initiales à un stade très précoce du développement et d’étudier leur évolution au sein 

d’études longitudinales. En l’absence d’anomalie génétique connue, l’étude précoce et au long cours des 

représentations numériques initiales et de leur développement est évidemment très difficile étant donné que le 

diagnostic de DAM est le plus souvent établi tardivement, au début de la scolarité.  

En conclusion, les pistes de recherche futures dans le champ sont nombreuses. Il s’agira principalement 

de déterminer comment des déficits subtils au niveau des représentations numériques de base et/ou des 

traitements cognitifs non numériques (mémoire de travail, traitement visuo-spatiaux, …) mènent à l’émergence 

de systèmes de traitement/représentations numériques et arithmétiques déviant(e)s ou inefficient(e)s à l’état final. 
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