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    Présentation

    Les apprentissages sont au coeur des préoccupations et des pratiques de l'institution scolaire et sont l'un des enjeux fondamentaux pour notre société. Ils sont aussi l'un des objets privilégiés de la recherche en sciences cognitives. Une collaboration s'établit entre chercheurs en sciences cognitives et chercheurs et praticiens de l'éducation et de la formation. Cet ouvrage présente un bilan des acquis et des lacunes concernant certains apprentissages.
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	L’école joue un rôle central comme lieu de transmission et de construction des savoirs, lieu d’apprentissages et d’appropriation des outils cognitifs et lieu de socialisation. Comme à tous les moments de son évolution, le système éducatif français se trouve dans une période de mutation : l’entrée des technologies de l’information et de la communication dans l’école laisse notamment entrevoir que des questions nouvelles et fondamentales concernant l’apprentissage sont adressées aux cogniticiens, aux pédagogues, aux didacticiens et aux concepteurs. De la même manière, la généralisation de l’apprentissage des langues vivantes – de la maternelle à l’université – soulève nombre de questions, telles celles de la continuité des apprentissages, de la cohérence pédagogique des parcours d’apprentissage ou encore celles de la diversification des langues proposées. Questions d’urgence puisqu’il s’agit de permettre aux enfants et aux jeunes de maîtriser des outils fondamentaux pour la construction de la citoyenneté européenne.

	
	
	Pour relever ces nouveaux défis, mais aussi pour contribuer à la résolution de problèmes qui perdurent en dépit de l’instruction obligatoire – par exemple, l’illettrisme – l’Action École et Sciences cognitives a été lancée en avril 2000 par le Ministère de la Recherche. Nouvelle en France mais aussi en Europe, l’articulation entre les sciences cognitives et les pratiques pédagogiques dessine une entreprise de grande ampleur qui va s’étendre tout au long de la décennie à venir.

	
	
	Au cœur de l’Action École et Sciences cognitives est définie une mission centrale : celle de tisser une nouvelle alliance entre les disciplines concernées par l’étude des processus du développement de l’enfant, les mécanismes de l’apprentissage, les modalités d’acquisition et de transmission des savoirs et les disciplines. Il s’agit donc de construire les interfaces entre pratiques pédagogiques et recherche fondamentale en sciences cognitives.

	
	
	Pluridisciplinaire par nature, l’étude du développement et de l’apprentissage trouve dans les sciences cognitives un cadre particulièrement fécond. Les lignes de force qui caractérisent les conceptions récentes du développement, appréhendables à travers les aspects fondamentaux de la cognition humaine que sont l’attention, l’émotion, la mémoire, résultent de l’effort conjoint de plusieurs disciplines. Ainsi, l’intérêt croissant pour l’étude des mécanismes de transition plutôt que pour la caractérisation des états par lesquels s’effectuent les changements s’est amplifié récemment sous l’influence des modèles connexionnistes. Par le biais des principes de compétition et de sélection, ces modèles d’auto-organisation peuvent rendre compte de la dynamique du passage entre deux états d’un système. Ces modèles sont utilisés avec succès pour simuler le développement cognitif dans divers domaines, notamment le développement langagier. De même, l’étude de la variabilité intra- et interindividuelle comme composante intrinsèque du développement cognitif, condition de l’adaptation du vivant, s’est imposée ces dernières années dans les divers domaines du développement. L’accent mis sur la plasticité comportementale, sur les styles d’apprentissage ou les trajectoires développementales relève de ce mouvement. Un dernier exemple de problématique pluridisciplinaire qui constitue un défi central, a trait à l’étude du langage. Celle-ci s’est développée en mettant en relation la maturation corticale et le développement cognitif, en identifiant les mécanismes qui guident et contraignent les interactions entre le cerveau et l’offre environnementale, tant chez l’enfant normal que dans des populations présentant des troubles spécifiques du langage. Les connaissances issues de ces travaux ont des enjeux sociaux et éducatifs évidents. Leurs conséquences sont de première importance pour l’apprentissage, ses troubles et pour les interventions visant à les prévenir ou à y remédier. Ces travaux consacrés au langage ont donné lieu à de nombreuses publications. Nous n’y reviendrons donc pas dans cet ouvrage.
	

	
	
	En dépit de ces réelles avancées dans l’étude des acquisitions et des apprentissages, certains domaines restent encore trop peu explorés. Ce sont ces domaines sur lesquels le Conseil scientifique de l’Action École et Sciences cognitives [2]  a, dès sa création, décidé de faire porter un effort prioritaire en sollicitant auprès de spécialistes un travail de synthèse intégrant la dimension internationale et permettant le repérage de thématiques porteuses ou émergentes. Ces synthèses ont fourni les éléments nécessaires à la rédaction des chapitres de cet ouvrage.

	
	
	Le présent volume s’organise en trois parties comportant chacune trois chapitres.

	
	
	La première partie – « Des gènes aux fonctions » – regroupe trois textes qui abordent quelques-uns des déterminants du fonctionnement cognitif nécessaire aux apprentissages. Le premier, sous la responsabilité de M. Carlier et A.-L. Doyen, montre que les progrès spectaculaires de la génétique moléculaire amènent à repenser les mécanismes du développement cognitif normal. Ces progrès permettent aussi de mieux comprendre les relations entre génétique et anomalies du développement. Les cas choisis l’ont été soit pour leur caractère exemplaire, soit parce qu’ils font l’objet d’un grand nombre de recherches et représentent un défi tant pour l’éducation que pour les associations de parents. Les principaux exemples étudiés concernent les handicaps liés au chromosome X, le syndrome de l’Χ fragile, le syndrome de Williams et le syndrome de Down (trisomie 21). Les éclairages et les limites du recours aux modèles animaux dans l’étude génétique des déficiences intellectuelles sont également exposés et discutés.
	

	
	
	Le deuxième chapitre, pris en charge par J. Nadel, est consacré à l’étude du développement émotionnel, de ses régulations et de ses dysfonctionnements, de la période fœtale à l’adolescence. Après avoir montré les difficultés que soulève une définition scientifique de l’émotion, l’auteur en expose les dimensions physiologiques, comportementales et mentales, soulignant ainsi le caractère fondamentalement interdisciplinaire de cette étude. Elle en aborde ensuite les aspects normaux et les dysfonctionnements. Ceux-ci concernent l’expression, la compréhension ou/et le contrôle des comportements émotionnels. Ils peuvent provenir d’un déficit de l’encodage sémantique (alexithymie), d’une pathologie neurocomportementale (autisme, THADA, TOC, anhédonie), de déséquilibres neurochimiques, de handicaps, polyhandicaps sensoriels, moteurs, ou mentaux sévères. Ils peuvent aussi avoir pour origine un environnement ou des événements de vie traumatisants, voire une vulnérabilité aux expériences émotionnelles.

	
	
	Le troisième chapitre, rédigé par D. Gaonac’h et A. Fradet, est centré sur le rôle de la mémoire de travail. Ce rôle est désormais bien pris en compte dans les approches de neuropsychologie clinique de l’enfant relatives à certaines difficultés d’apprentissage. En revanche, il reste insuffisamment reconnu dans les analyses des acquisitions et apprentissages scolaires étudiés par la psychologie cognitive ou la didactique. Ce chapitre présente les éléments susceptibles de servir de base à de telles analyses. Pour cela, après un rapide exposé des modèles dominants, les auteurs font le point sur les déterminants supposés du développement de la mémoire de travail : maturation neuronale, vitesse de traitement de l’information, familiarité des domaines de connaissance, développement de stratégies de mémoire. Ils envisagent ensuite le rôle de cette mémoire dans les activités scolaires.

	
	
	La deuxième partie – « Apprentissages : dimensions interactives » – traite de différents aspects des interactions qui interviennent dans les apprentissages.

	
	
	Le quatrième chapitre, coordonné par E. Drozda-Senkowska et P. Huguet, procède à une analyse critique des compétences sociales en les situant en fonction de leur caractère explicite ou implicite et du niveau relationnel concerné : interpersonnel, social ou institutionnel. Il aborde le rôle des compétences sociales dans l’apprentissage et les performances scolaires en soulignant l’importance d’intégrer le contexte social et les caractéristiques sociales des individus en matière d’apprentissage. Il décrit deux formes contrastées d’incompétence sociale : l’excès des comportements indésirables et l’absence des comportements socialement désirables. Toutes deux mériteraient de faire l’objet de nouveaux travaux dont on attend des retombées dans le domaine de la prévention.

	
	
	Le cinquième chapitre, rédigé par P. Bressoux et P. Dessus, dresse un état de l’art sur les plans théorique, méthodologique et empirique des travaux qui prennent pour objet l’enseignant en situation. C’est donc l’étude de l’enseignant en classe qui est ici privilégiée, notamment celle des stratégies, conscientes ou non, se traduisant par des comportements. Ce bilan prend également en compte deux éléments qui dépassent quelque peu ce cadre : d’une part, certaines activités qui ne relèvent pas de la phase interactive d’enseignement mais qui la déterminent en partie (le lien entre l’activité de planification et l’activité d’enseignement) ; d’autre part, la mise en relation des pratiques d’enseignement avec les acquis des élèves.

	
	
	Le sixième chapitre, rédigé par A. Florin et D. Véronique, s’attache aux travaux portant sur la communication en milieu scolaire, principalement à l’école maternelle et élémentaire. Il traite plus particulièrement du développement des capacités communicatives et de l’utilisation des procédés de la communication verbale et non verbale pour l’apprentissage. Trois thèmes sont successivement abordés : le développement de la communication chez l’enfant et sa relation aux processus de socialisation langagière ; la communication en milieu scolaire ; les interrelations entre la communication et l’enseignement des langues dans divers contextes, essentiellement le français, en langue maternelle (L1) comme en langue seconde (L2).

	
	
	La troisième partie – « Apprentissages : savoirs et savoir-faire spécifiques » – traite de trois domaines disciplinaires : l’arithmétique, les savoirs scientifiques et les activités artistiques.

	
	
	Le septième chapitre, coordonné par P. Barrouillet et V. Camos, retrace d’abord l’importance croissante qu’ont connue les mathématiques dans les apprentissages scolaires au cours du siècle dernier avant de passer en revue la littérature en psychologie cognitive traitant de l’existence de connaissances et habiletés précoces concernant le nombre. Le bilan va de l’évolution phylo- et ontogénétique des intuitions préverbales du nombre chez l’animal et le bébé humain aux premiers apprentissages verbaux du cycle I ayant trait au nombre dans notre culture. Il passe à l’analyse du développement du tout premier savoir-faire arithmétique, le dénombrement. Il traite ensuite de l’émergence des outils arithmétiques élémentaires et aborde pour terminer le passage des nombres entiers aux nombres décimaux. Il évoque enfin la résolution de problèmes.

	
	
	Le huitième chapitre, coordonné par A. Tiberghien, dresse un bilan des recherches réalisées en didactique des sciences. Il prend un triple parti. Premièrement, d’étudier les connaissances naïves, qui jouent un rôle déterminant dans l’acquisition des savoirs scientifiques et de ne pas esquiver la question de la coexistence inévitable, à tous les âges et quel que soit le niveau scolaire, de connaissances quotidiennes naïves et de connaissances scientifiques. Deuxièmement, de cerner l’impact de l’enseignement scientifique à l’école sur les connaissances scientifiques et sur celles mises en œuvre dans la vie quotidienne. Troisièmement, de mieux caractériser les conditions qui permettent de développer, chez les apprenants, des savoirs scientifiques en relation avec les savoirs scientifiques et techniques de la société actuelle.

	
	
	Le neuvième et le dixième chapitre respectivement élaborés par S. Faure (la danse) et par C. Drake (la musique) sont consacrés aux apprentissages artistiques. Ces deux domaines sont présentés distinctement en raison de leur spécificité. Les travaux relatifs à la danse, à ses modes d’apprentissage et aux principes d’incorporation des gestes de danse, en formation initiale (écoles de danse) et dans les établissements scolaires font l’objet d’un bilan. Sont particulièrement examinés le développement de la motricité, la mémorisation de mouvements dansés, les interactions entre l’apprentissage et le langage utilisé pendant une séance de danse. Les travaux qui ont trait à la musique sont centrés sur deux questions : le parallèle avec le bilinguisme ; la prédominance du traitement intégratif (perceptivo-cognitivo-moteur) nécessaire à toute activité musicale. Sont également abordés les bénéfices à court (effet Mozart) et à long terme de l’apprentissage de la musique, la notion d’âge critique et les éventuelles modifications du cerveau consécutives à cet apprentissage.

	
	
	L’articulation entre la recherche fondamentale sur le développement et les apprentissages et le système éducatif correspond au souci de créer une alliance nouvelle entre des communautés qui n’ont guère l’habitude de dialoguer. La mise en relation peut sans doute emprunter divers chemins mais ceux-ci ont un passage obligé : construire un langage de communication entre les disciplines, à tout le moins un langage de traduction des questions de la recherche aux praticiens et des praticiens à la recherche. La réussite de ces interactions ne se décrète pas. Elle s’inscrit dans des démarches souvent coûteuses d’appropriation conceptuelle réciproque, et suppose l’existence de structures souples susceptibles de favoriser ces ajustements complexes, telle la constitution de réseaux. L’émergence d’une culture commune peut alors s’actualiser à un niveau supérieur, au sein d’expérimentations où les compétences des uns (recherche fondamentale) et des autres (acteurs de terrain) sont intégrées dans une problématique où les cloisonnements n’ont plus de sens. Ce volume atteste du chemin déjà accompli. La poursuite du travail nécessite l’engagement, non seulement des acteurs de la recherche et des acteurs de terrain, mais aussi celui des institutions, seules capables de fournir les moyens humains, matériels et financiers indispensables à l’extension et à la pérennisation de ce nouveau domaine.

	
	

	

	
	
Notes du chapitre

	[1] ↑ Michèle Kail, directeur de l’Action École et Sciences cognitives, directeur de recherche au CNRS, directeur du Laboratoire Cognition et développement, Université René-Descartes, Paris V et CNRS ; Michel Fayol, président du Conseil scientifique de l’Action École et Sciences cognitives, professeur des Universités, directeur du Laboratoire de psychologie sociale de la cognition, Université Blaise-Pascal et CNRS, Clermont-Ferrand.
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        Première partie. Des gènes aux fonctions


	
	
	Chapitre 1. Génétique et développement cognitif [1] 
	

	

	
	
	
	Michèle 
	Carlier
	
	
	Professeur des Universités. Centre PsyCLÉ, UFR de Psychologie, Sciences de l’éducation, Université de Provence.

	


	

	
	
	Anne-Lise 
	Doyen [2] 
	
	
	
	
	ATER, IUFM Orléans-Tours.

	


	

	

	

	
	
	Le but de ce chapitre est de tenter un bilan sur les facteurs génétiques susceptibles de rendre compte des différences individuelles dans le développement cognitif, tout en formulant un certain nombre de questions. Dans un premier temps, on se focalisera sur le développement normal. Dans un second temps, on présentera l’apport de la méthode pathologique. En génétique humaine, cette méthode constitue une entrée incontournable, même si on doit en préciser les limites et s’il faut rester conscient qu’on est loin d’avoir élucidé les mécanismes qui conduisent du gène à la cognition (via le système nerveux central). Disons d’emblée qu’un modèle simpliste supposant une liaison directe entre un gène et le développement cognitif n’est pas conforme aux données. On présentera trois maladies génétiques (le syndrome de l’Χ fragile, le syndrome de Williams et la trisomie 21) qui paraissent exemplaires pour notre propos. Enfin, l’apport et les limites du modèle animal (principalement celui de la souris) seront présentés.
	

	
	

	
	Génétique et développement normal

	
	Les recherches avec des populations humaines

	
	L’idée que le développement puisse dépendre des gènes est très ancienne et la méthode des jumeaux a longtemps été considérée comme une méthode d’étude privilégiée. Malheureusement peu d’auteurs ont utilisé la méthode longitudinale qui est la plus pertinente pour étudier le développement. La Louisville Twin Study mérite d’être mentionnée (Wilson, 1983). Les enfants (plus de 400 paires de jumeaux) ont été testés à 3, 6, 9, 12, 18 et 24 mois puis à 3, 4, 5 et 6 ans et même plus tard. Les résultats sont frappants : les courbes de développement des jumeaux monozygotes (MZ) suivent une forme parallèle et sont quasiment superposées alors que celles des jumeaux dizygotes (DZ) diffèrent beaucoup.

	
	
	Rappelons que la méthode des jumeaux consiste, dans son principe le plus simple, à comparer la ressemblance intra-paire de jumeaux MZ à celle de jumeaux DZ. Les cojumeaux MZ ont le même patrimoine génétique alors que les cojumeaux DZ ont une probabilité égale à 50 % de recevoir la même forme allèle des gènes de chacun de leurs parents, lorsque ces parents sont hétérozygotes pour ces gènes [3] . On admet que les différences (morphologiques, psychologiques, etc.) entre les deux types de jumeaux sont dues aux différences de proximité génétique. Dans ce contexte, la très forte ressemblance des profils de développement des jumeaux MZ, comparée à la moindre ressemblance des profils des jumeaux DZ, est interprétée comme la preuve du rôle des gènes dans le développement. Carlier a exposé les limites de la méthode (qui postule, en particulier, que les effets des environnements pré- et postnataux jouent de la même manière sur la différenciation à l’intérieur des paires de jumeaux MZ et DZ – voir par exemple, Spitz et Carlier, 1996 ; Carlier et Roubertoux, 1999). Il est certain que la conclusion de Wilson va au-delà de ce que peut apporter la méthode, même s’il faut bien reconnaître que de tels résultats sont très impressionnants.

	
	
	Une deuxième manière d’aborder l’étude du développement est de comparer des groupes d’âge différents (méthode transversale). Pour certains, la question principale est la suivante : l’héritabilité (part de la variance phénotypique due à l’effet moyen des différents allèles des gènes) [4]  change-t-elle au cours du développement ? La réponse est 
	OUI
	, si on considère le développement de l’enfance à l’âge adulte, 
	NON
	 si on considère la suite de la vie (McClearn et al., 1997) [5] . L’hypothèse d’une augmentation des effets de l’environnement au fur et à mesure du vieillissement n’est donc pas confirmée. Les auteurs concluent également que l’environnement non partagé est un grand facteur de différenciation à l’intérieur des couples de MZ (entre 17 et 22 % de variance pour les aptitudes générales). En effet, la plus grande part de variance restante, une fois qu’on a retiré l’héritabilité, est constituée par des variables d’environnement non partagé par les membres d’une même paire de jumeaux. Ce qui, soulignent les auteurs, revient à conclure que l’environnement commun (ou partagé), contrairement à la pensée très répandue chez les psychologues, ne peut pas expliquer les ressemblances individuelles dans l’intelligence, à l’intérieur d’une même famille.

	
	
	Les dangers de l’usage du coefficient d’héritabilité dans l’espèce humaine ont été dénoncés depuis des décennies (voir, par ex., Carlier et Roubertoux, 1999). Pour être positif, on peut dire que les milliers de données recueillies avec des populations de jumeaux peuvent guider ceux qui se tournent vers des techniques plus informatives, grâce aux avancées de la génétique moléculaire, ou recherchent les variables d’environnement qui permettraient de rendre compte des différences entre les cojumeaux MZ et les cojumeaux DZ et qui, au-delà, s’interrogent sur les éléments explicatifs des différences individuelles.

	
	
	L’identification des gènes qui seraient responsables de la part de variance additive observée pour l’aptitude générale nécessite la mise en œuvre d’une méthodologie toute différente, rendue possible grâce au séquençage du génome. En effet, on possède maintenant un outil permettant de mettre en relation statistique des parties du génome et les traits étudiés. Il s’agit de la méthode des QTL (abréviation de l’anglais : Quantitative Trait Loci) [6]  qu’on présente ici de manière extrêmement simplifiée (pour en savoir plus, se reporter au numéro spécial de la revue Behavior Genetics, Roubertoux et Williams, 2001).

	
	
	Pour un gène expliquant la totalité de la variance génétique, la méthode est connue depuis longtemps : on calcule le pourcentage de recombinaisons entre le trait qu’il sous-tend et les formes allèles de marqueurs balisant le génome. Ce pourcentage de recombinaisons est ensuite transformé en distance sur les chromosomes. Pour des traits quantitatifs ou polygéniques, le principe de base repose sur la mise en évidence d’une différence de moyennes phénotypiques liée à la substitution des allèles. Prenons un exemple. Pour un trait T, on explore la contribution possible de trois régions chromosomiques indépendantes, chacune incluant un marqueur (A, B ou C). Supposons qu’on attende deux formes allèles par marqueur (indiquées en majuscule ou en minuscule) et qu’on obtienne les moyennes suivantes pour chaque génotype, comparées par une analyse de la variance :

	
	
	
	
	
	
	
		
	AA = 2,5 ; Aa = 2,51 ; aa = 2,48

	
		
	
	(non significatif)
	

	
	

	
		
	BB = 3,2 ; Bb = 3,5 ; bb = 3,6

	
		
	
	(non significatif)
	

	
	

	
		
	CC = 2,1 ; Cc = 4,5 ; cc = 8,1

	
		
	(p < 0,01)

	
	

	
	
	


	
	La substitution d’allèles aux loci A et B n’entraîne pas une modification significative des moyennes, contrairement au locus C. Ce résultat indique qu’un des QTL liés au trait se situe dans la région chromosomique incluant C. Le gène candidat est ainsi localisé près du marqueur C. La localisation précise (en unité de recombinaisons ou centiMorgan, abrégé cM) à partir du centromère nécessite : 1/ au moins 2 variants polymorphes d’ADN dans un intervalle de 50 cM (50 cM correspondent à une ségrégation indépendante) ; 2/ une estimation de cette distance qui peut différer selon les modèles choisis. Notons cependant qu’une fois le QTL localisé, la route est encore longue avant d’avoir trouvé le gène. En effet, dans de nombreuses recherches, l’intervalle de confiance du QTL est très grand et de nombreux gènes peuvent s’y situer. Par ailleurs, une fois le/les gène/s repéré/s, il faut encore en connaître la fonction, travail dont on ne peut pas prévoir la durée.

	
	
	Le premier succès de la recherche de liaison entre un trait cognitif et le génome humain porte sur les troubles de la lecture et la dyslexie (avec le Chr. 6 [7]  – Cardon, Smith, Fulker, Kimberling, Pennington et DeFries, 1994). Depuis, la recherche de QTL a été largement utilisée avec succès. En ce qui concerne l’aptitude cognitive générale (évaluée par un QI – Quotient intellectuel), il semble que les choses soient plus difficiles. Quelques résultats portant sur des marqueurs de l’ADN mitochondrial sont d’abord publiés en 1995. Il faudra attendre quatre ans pour que paraissent les premières données sur l’ADN nucléaire et encore six ans pour que l’ensemble du génome soit criblé (Plomin et al., 2001). Cette dernière recherche conduit les auteurs à des conclusions négatives : aucun marqueur ne résiste aux différentes étapes des analyses. S’il faut souligner l’ampleur du travail, la question qui reste posée est la suivante : le QI est-il un phénotype pertinent dans la recherche des gènes fiés à la cognition ? On reviendra sur ce point en conclusion.

	
	

	
	L’apport du modèle animal

	
	Le développement sensoriel et moteur a été largement étudié chez les rongeurs, en particulier le rat et la souris, en considérant aussi bien le développement fœtal que le développement postnatal (Roubertoux, Nosten-Bertrand, Cohen-Salmon et Lhotellier, 1992). Des réflexes qui soit apparaissent au cours du développement, soit sont présents à la naissance puis disparaissent ont été décrits. De nombreuses lignées consanguines de souris [8]  ont été étudiées et des différences ont été observées dans les moments d’apparition ou de disparition des réflexes. On a pu, chose évidemment impensable pour l’espèce humaine, manipuler les environnements maternels prénataux, en utilisant la méthode des greffes d’ovaires ou la méthode des transferts d’embryons, et les environnements postnataux à partir de la méthode des adoptions (Carlier, Roubertoux et Wahlsten, 1999). Le séquençage du génome souris a entraîné le développement de programmes de recherche des QTL.

	
	
	Sur le développement sensoriel et moteur ou pondéral chez la souris, on peut aboutir à trois conclusions :

	
	
	1. Il n’existe pas de facteur général génétique de développement : autrement dit, des régions chromosomiques différentes sont liées à différents indicateurs de développement. Ainsi, dans la recherche de Le Roy, Perez-Diaz, Cherfouh et Roubertoux (1999) portant sur une population de 389 souris, 19 indicateurs de développement sont observés. Douze QTL sont confirmés par les auteurs et 16 chromosomes sont impliqués (la souris possède 20 paires chromosomes). Chaque QTL explique une faible part de variance génétique. Peu de QTL sont communs à plusieurs traits. Comment alors expliquer l’invariance du décours général du développement ?

	
	
	2. Il n’existe pas de facteur général d’environnement maternel (utérin ou postnatal) : un environnement donné peut accélérer le développement pour un indicateur et le ralentir pour un autre.

	
	
	3. On peut mettre en évidence des interactions entre les facteurs d’environnement maternel et le génotype des sujets mais ceci implique la mise en place de plans d’expérience très lourds (Carlier et Roubertoux, 1999 ; Le Roy, Carlier et Roubertoux, 2001).

	
	
	Concernant les processus cognitifs, on recense deux groupes de travaux sur la souris : ceux liés à l’apprentissage (conditionnement des réactions de peur – Wehner et al., 1997) et ceux liés aux caractéristiques neuro-anatomiques de l’hippocampe (Lassalle, Halley, Milhaud et Roullet, 1999). Des QTL sont localisés et, chose intéressante, certains sont communs à l’apprentissage et à la morphologie de l’hippocampe. La comparaison des deux analyses permet donc de colocaliser un comportement cognitif (ici un apprentissage) et une caractéristique neuronale (ici une région de l’hippocampe). Reste à trouver le/les gènes responsable/s de cette liaison et, bien entendu, en comprendre le fonctionnement.

	
	
	Si le criblage du génome constitue un progrès technique incontestable, on a maintenant suffisamment de recul pour en discuter les apports et les limites.

	
	
	Les possibilités offertes par la méthode sont de trois ordres. Au niveau des inférences, il est possible de trouver des colocalisations et des codétections. La colocalisation désigne le fait que deux QTL liés à des traits de même niveau (comportement) ou de niveau différent (comportement, neurochimie, neuro-anatomie, etc.) se trouvant liés à une même région chromosomique, impliquent les mêmes gènes et, donc, partagent les mêmes mécanismes physiologiques – voir un exemple plus haut. La codétection se rapporte au fait que l’intervalle de confiance du QTL inclut des gènes dont la fonction a été antérieurement identifiée. La connaissance de cette fonction offre la possibilité d’émettre des hypothèses sur les corrélats physiologiques d’un trait comportemental lorsque ce dernier a été seul mesuré. En outre, les cartes chromosomiques des mammifères présentent un ordre des gènes qui est hautement conservé d’une espèce à l’autre. Ainsi, plus de 80 % des gènes du Chr. 21 humain se retrouvent, groupés, dans le même ordre sur le Chr. 16 de la souris. D’autres correspondances (on les appelle synthénies) se retrouvent pour de nombreux chromosomes et pour toutes les espèces de mammifères. On peut alors, ayant localisé un gène chez un mammifère de laboratoire, chercher celui qui lui correspond chez l’humain, dans la région que les cartes désignent comme synténique. Un exemple sera présenté à propos de la trisomie 21.

	
	
	Au plan analytique, la détection des QTL peut déboucher sur la description exhaustive des gènes liés à un trait et, de surcroît, permet d’estimer la contribution de chaque gène à la variance du trait. Elle peut montrer que tel gène, dont l’effet apparaissait massif dans des invalidations de gènes, a, en réalité, un effet plus modéré lorsque d’autres mécanismes génétiques entrent en jeu. En ce sens, la détection de QTL allie l’approche moléculaire à l’approche holistique et permet la prise en compte de multiples mécanismes génétiques et l’estimation de leurs poids relatifs.

	
	
	La méthode est non spécifique. En effet, elle s’applique à différentes espèces pour peu qu’on dispose de marqueurs génétiques (chez l’humain, chez le rat, la souris, le chat, le babouin et chez tous les mammifères d’intérêt économique tels le porc, les ovins et les bovins).

	
	
	Les limites de la méthode sont d’ordre fondamental et pratique et ont été décrites à diverses reprises (voir, par exemple, Flint et Mott, 2001 ; Roubertoux et Le Roy, 2000). Plusieurs précautions permettent de déjouer les risques de faux positifs (détection de QTL qui sont en fait des artefacts) mais il est certain qu’un emploi judicieux de la méthode implique des compétences en génétique mathématique et moléculaire. Une autre limite fondamentale a été mise en avant : il s’agit de la taille des intervalles de confiance des QTL. Un QTL localisé avec 200 sujets d’intercroisements F2 chez la souris, par exemple, atteint un intervalle de confiance de 20 cM s’il contribue à 10 % de la variance [9] . Un tel intervalle peut comprendre jusqu’à 200 gènes, rendant illusoires les tentatives de colocalisation ou de codétection. Des solutions ont été envisagées, qui consistent à augmenter le nombre de méioses informatives. Il peut s’agir d’une augmentation du nombre de sujets (rédhibitoire, en général, compte tenu des coûts) ou de la construction de lignées accumulant les méioses, selon la technique proposée par Darvasi et Soller (1995). Plusieurs de ces lignées existent.

	
	
	Dans la pratique, les coûts limitent l’usage de la méthode. Ce type d’analyse du génome est cependant largement développé aux États-Unis d’Amérique et en Grande-Bretagne pour des caractères d’intérêt économique chez les ovins, bovins et porcins (par exemple on a étudié la quantité de lait produite par les animaux, le poids de leur carcasse, etc.) mais aussi chez l’humain pour des traits pathologiques et cognitifs et chez la souris lorsqu’elle est utilisée comme modèle. Quelques groupes, en France, possèdent les compétences pour réaliser de telles approches (Mormède à Bordeaux, Lasalle à Toulouse et Roubertoux à Marseille). Un centrage de ces compétences vers le criblage génomique de la cognition devrait être envisagé.

	
	

	

	
	Génétique et développement pathologique

	Les mots utilisés pour définir le retard ou l’arrêt du développement intellectuel ont varié au cours du temps. Les évolutions récentes ont pour souci d’éviter les termes à connotation raciste (mongolisme) ou les mots stigmatisants (idiot, imbécile, débile). D’après Dionne, Langevin, Paour et Rocque (1999), l’expression « retard intellectuel » de l’anglais « mental retardation » est la plus fréquemment utilisée dans la littérature anglo-saxonne mais elle a le désavantage de conserver le mot « mental » qui vient de la psychiatrie ; par ailleurs, la notion même de retard pose problème quand on s’adresse à des adultes dont les incapacités intellectuelles ne sont pas apparues pendant l’enfance. On utilise également en français les expressions : retard de développement, handicap mental, déficience mentale – ces deux derniers termes ayant été retenus dans les textes officiels du ministère de l’Éducation nationale. Si on suit la classification internationale des déficiences, incapacités, handicaps (CIDIH), on distinguera la déficience, terme réservé aux atteintes organiques, de l’incapacité qui résulte de la déficience. Dans ce cas, on ne devrait plus parler de « déficience intellectuelle » puisque l’intelligence n’est pas un organe (Dionne et al., 1999) et on choisirait plutôt l’expression « incapacité intellectuelle ».

	
	
	On fera trois remarques. Dans ce travail, on peut parler de retard intellectuel puisque tous les syndromes présentés se développent pendant l’enfance. Par ailleurs, il s’agira d’incapacité intellectuelle liée à une déficience organique puisqu’il s’agit de maladies génétiques. Enfin, comme le rappellent Dionne et al. (1999), on n’oubliera pas que le concept de déficience intellectuelle repose sur deux constats : la moindre efficience du fonctionnement intellectuel et la faiblesse des habiletés adaptatives (p. 334).

	
	
	Les enfants présentant des retards ou des arrêts de développement intellectuel forment un groupe important dont la prise en charge constitue un véritable défi. Du point de vue strictement psychométrique, ces personnes représentent entre 2 et 3 % de la population. À l’échelle d’une nation comme la France, il faut compter plus d’un million de personnes, tous âges confondus.

	
	
	Rechercher les causes biologiques des retards mentaux conduit inévitablement à se tourner vers la génétique. Les anomalies génétiques qui ont pour conséquence des retards mentaux sont nombreuses. On en dénombrerait plus de 900. Certains troubles sont décrits dans les livres de génétique médicale depuis longtemps. Parfois le gène a été localisé sans qu’on soit en mesure d’en pallier les conséquences sur le développement cognitif. Pour d’autres maladies, la recherche n’en est qu’à son balbutiement puisqu’on connaît tout juste le mode de transmission ; cette connaissance est un premier pas car elle permet de faire du conseil génétique. Toutefois, la rareté des cas rend la localisation du gène très difficile.

	
	
	Les troubles cognitifs peuvent être dus à des causes génétiques nombreuses : perte d’une partie d’un chromosome (délétion), perte de la totalité...
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