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Résumeé

La surdité est un état pathologique caractérisé par une perte partielle ou totale uni ou
bilatérale du sens de 1’ouie. C’est le déficit sensoriel le plus fréquent chez I'enfant ; Les
surdités sont classées en fonction de la perte auditive mesurée au niveau de la meilleure
oreille dans la majorité des publications scientifiques, le bureau international

d’audiophonologie distingue les déficiences auditives Moyennes, Séveres et Profondes.

Notre travail consiste a mettre en évidence les aspects épidémiologiques et
héréditaires des enfants sourds-muets dans la wilaya de TEBESSA et d’éclaircir I’étiologie
de cette maladie.

Pour s’y faire, nous avons recensé au total 3000 personnes atteintes de la surdimutité;
la tranche d’age de scolarisation est celle de [5-18] ans, elle représente 17.56% du nombre
total des sourds muets de la Wilaya de deux sexes (Filles, garcons). Notre étude a été menée
sur 93 cas, il a été observé que la tranche d’age la plus touchée concerne les enfants de [13-
18] ans avec 52.69%. Les garcons représentent le pourcentage le plus élevé des sourds-
muets par rapport aux filles (61,29% vs 38,71%). Les sourds-muets étaient majoritairement
citadins. La proportion des enfants sourds-muets avec un niveau d’instruction primaire était
plus importante 45,16% versus une proportion de 40,86% chez le groupe témoin ; la majorité
des enfants sourds-muets ont une surdité profonde.

L’analyse statistique des résultats de 1’étude des caractéristiques des individus de
I’échantillon a montré des différences hautement significatives pour la présence des

antécédents familiaux, le mariage consanguin et 1’age de la maman a la naissance du bébe.

La proportion des enfants atteints de la surdité avec antécédents familiaux de la
maladie est autour de 77.42 % et le taux de mariage consanguin chez le groupe sourds est de
de 65.59%.

Il est évident que la consanguinité est la principale cause de nombreuses maladies
héréditaires (notamment, celles transmises via un mode récessif). Nous avons constaté que le
taux du mariage consanguin est tres éleve dans notre wilaya, ce qui predispose la population a

un risque plus élevé d’apparition des maladies génétiques comme la surdité.

Mots clés: Surdité, perte auditive, surdité profonde, héréditaires, mariage consanguin.
TEBESSA



Abstract:

Deafness is a medical condition characterized by a partial or total loss, united or
bilateral, of the sense of hearing. It is the most common sensory deficit in children; Deafness
is classified according to hearing loss measured at the level of the best ear in the majority of
scientific publications, the International Bureau of Audio phonology distinguishes between
Medium, Severe and deep hearing impairments.

Our work consists in highlighting the epidemiological and hereditary aspects of deaf-
mute children in the state of TEBESSA and to clarify the etiology of this disease.

To do this, we identified a total of 3000 people with deafmutism; the schooling age
group is that of [5-18] years old, it represents 17.56% of the total number of deaf mutes in the
state of two sexes (Girls, boys). Our study was carried out on 93 cases, it was observed that
the most affected age group concerns children [13-18] years of 52.69%. Boys represent the
highest percentage of deaf-mutes compared to girls (61.29% vs. 38.71%). The deaf-mutes
were mostly urban dwellers. The proportion of deaf-mute children with a primary education
level was higher with a rate of 45.16% versus a proportion of 40.86% in the control group; the
majority of deaf-mute children have profound deafness.

Statistical analysis of the comparison of genetic factors favoring the onset of deafness
between deaf-mutes and healthy people showed highly significant differences in the presence
of family history; consanguineous marriage; Age of the mother at the birth of the baby;
Mother's puberty age.

The proportion of children with deafness with a family history of deafness is around
77.42% and the rate of consanguineous marriage in the deaf group is 65.59%.

It is obvious that consanguinity is the main cause of many hereditary diseases (in
particular, those transmitted via a recessive mode). We have found that the rate of
consanguineous marriage is very high in our state, which predisposes the population to a

higher risk of developing genetic diseases such as deafness.

Keywords: Deafness, hearing loss, profound deafness, hereditary, consanguineous marriage,
TEBESSA.
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Introduction Générale

L’ Audition avec nos quatre autres sens (la vue, le toucher, le gout et 1’odorat) nous
permet de connaitre le monde extérieur, sur lequel nous agissons avec le geste et la parole,
tant que 1’audition fonctionne nous ne prétons pas attention a ses mécanismes. (Frachet,

2009)

Quand I’audition se dérégle tout devient désagréable, un inconfort auditif et une mal
audition retentissent sur notre vie quotidienne et nos relations aux autres donc toutes

déficiences auditives sont considérée comme un handicap.

La surdi-mutité est un handicap sensoriel fréquent et son étiologie est génétique dans
la majorité des cas, depuis qu’on s’intéresse a ce probléme, on a cherché a le classer en

classes bien définies. On distinguait autrefois les formes congénitales et acquises.

La surdimutité acquise est caractérisée par une asymetrie des lésions, les oreilles droite
et gauche présentant des courbes audiométriques dissemblables, tandis que dans la surdi-
mutité héréditaire les Iésions seraient symétriques; les deux surdi-mutités héréditaires, la
surdité labyrinthique et la sporadique, se caractérisent par leur mode de transmission,la

labyrinthique étant dominante et la sporadique récessive. (Secretan, 1952)

Les surdités génétiques peuvent étre causees par des atteintes chromosomiques ou par
des mutations ponctuelles, la plupart des surdités génétiques sont dues a une mutation
ponctuelle d’un geéne. Elles représentent plus de la moitié des surdités de perception de
I’enfant, et se manifestent sous de multiples aspects cliniques selon la présence d’atteintes
d’autres organes, le mode de transmission génétique, enfin le degré et I’age d’apparition du
déficit auditif. Des dizaines de genes sont responsables des formes de surdité isolée (non
syndromique), et plusieurs centaines de syndromes avec surdité ont été décrits. A ce jour, 33
génes (et quatre mutations mitochondriales) sont identifiés pour les surdités non
syndromiques, et plus de 100 pour les surdités syndromiques. (Mosnier, 2000) ; Le diagnostic
repose sur les antécédents familiaux, sur la recherche systématique d’un syndrome associé a

la surdité, et la vérification de I’audiogramme des parents et de la fratrie.

Notre objectif consiste au recensement des enfants sourds muets quel que soit le type
de leur surdité et d’établir une étude descriptive et analytique concernant les données
collectés sur les enfants sourds afin d’en déduire les différents facteurs de risques concernant
cette pathologie et pour étudier I’impact de 1’hérédité sur la surdité a partir d’analyse d’arbres

génealogiques de quelques profils importants de notre population étudiée.
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Chapitre I : Synthese bibliographique

I. Audition

1.1. Définition

L'audition désigne I'ensemble des processus liés a la capacité de percevoir des sons.
Qui englobe une action des oreilles, comprenant le conduit auditif externe, le tympan, le
marteau, I'enclume, I'étrier, la trompe d'Eustache, l'oreille interne, la cochlée et le nerf auditif.
L'audition est rendue possible également par le cerveau, qui analyse les ondes sonores

captées par le pavillon (Alberti, 2001) .

L'oute est l'un des principaux sens et, comme la vision, elle est importante pour
I'alerte et la communication a distance. Il peut étre utilisé pour alerter, communiquer le plaisir
et la peur. C'est une appréciation consciente des vibrations percues comme sonores. Pour ce
faire, le signal approprié doit atteindre les parties supérieures du cerveau. L'audition d'une
personne peut étre mesurée par un audiometre, qui repere d'éventuelles surdités (Alberti,
2001)(Frachet, 2009).

Figure 1.1. Schéma représentant les deux mécanismes nécessaires dans I’audition :

Transmission, perception (Deleau, 1830).

25


https://sante-medecine.journaldesfemmes.fr/faq/28081-tympan-definition
https://sante-medecine.journaldesfemmes.fr/faq/28065-trompe-d-eustache-definition
https://sante-medecine.journaldesfemmes.fr/faq/21747-oreille-interne-definition
https://sante-medecine.journaldesfemmes.fr/faq/17631-cerveau-definition

Chapitre I : Synthese bibliographique

1.2. Sons et systéeme auditif

1.2.1. Sons

Sont des variations de pression qui alternent des pics de compression de 1’air et des vallées, ou

les molécules s’éloignent les unes des autres (Kahane, 2011/2012).

Les ondes sonores sont caractérisées par leur intensité, mesurée en décibels (dB), et

leur fréquence, mesurée en hertz (Hz) (Simon, 2009)(Vergnon, 2008).

La psycho acoustique est une science des sons, elle est utilisée pour 1’étude de
propriétés particulieres du son, propriétés que 1’on appelle souvent "attributs subjectifs", c’est
alors le systeme auditif qui sert d’outil pour I’analyse du son, et non plus I’inverse (Canévet,

2005).

Son grave 1 Longueur d'onde
pic 7‘ Iy
ﬂ \
Intensite | Amplitude
(dB)r | / (dB)
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0
Temps (s) 0'25 >
Son aigu t
1 TRV B Y
AN |
Intensité { | Amplitede
(dlB) ) { { || | (a8)
I | |
VRVRVEVEVE LY
(I) ;
Temps (s) 02 >
=

Figure 1.2 : caractéristiques du son (Kahane, 2011/2012)

1.2.1.1. Niveau ou intensité du son
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Donne la sensation de son faible et de son fort ; il est mesuré en déecibels (dB). En
dessous de 0 décibel, seuil de 1’audition humaine, la perception est impossible, tandis qu’au-
dessus de 120 décibels, le son est douloureux et nocif pour 1’oreille. La plupart des sons de
I’environnement sont compris entre 30 et 90 décibels. A chaque fois que le son augmente de

10 décibels, il est percu deux fois plus fortes (Simon, 2009).
Voici quelques exemples d’intensité de son :

o Des chuchotements ont une intensité de 25a 35 dB ;
e Une conversation a une intensité de 55a 75 dB ;

e Un concert peut avoir une intensité de 110 dB.

1.2.1.2. fréquence du son

Elle donne la sensation de son grave et de son aigu ; c’est le nombre de vibrations par
seconde ; elle s’exprime en hertz (Hz). L’oreille humaine peut entendre des sons compris

entre 20 et 20 000 Hz. Au-dessous de 20 Hz, ce sont des infrasons, au-dessus de 20 000 Hz,

ce sont des ultrasons (Figure 1.4) (Simon, 2009).
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Figure 1.3 : les ultrasons et les infrasons (Kahane, 2011/2012)

1.2.2 Systeme auditif
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Le systéeme auditif est un systéme complexe permettant de transformer un signal
physique, le déplacement d’une onde de pression sonore, en un signal nerveux, tout en codant
les principales caractéristiques de ce signal physique, a savoir la fréquence, I’intensité et la
localisation spatiale de la source sonore .L’oreille interne contient les mécanorécepteurs
permettant cette transduction du signal physique en signal nerveux. Elle est spécialisée dans le
traitement des informations vibratoires, a basses fréquences (< 20 Hz) pour la partie
vestibulaire et a hautes fréquences (entre 20 et 20 000 Hz) pour la partie cochléaire. Le nerf
cochléaire, en contact anatomique étroit avec les nerfs vestibulaires et le nerf facial, transmet

fidelement cette information nerveuse aux centres supérieurs de 1’audition (Simon,

2009)(Boudou, 2015).

haut

S

Figure 1.4. Vue latérale du labyrinthe membraneux

1. Labyrinthe antérieur cochléaire. 2. Nerf cochléaire. 3. Anastomose vestibulo-cochléaire.
4. Labyrinthe postérieur vestibulaire. 5. Ganglions vestibulaires supérieur et inférieur.

6. Nerf vestibulaire. 7. Nerf facial (Parent, 1996).
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1.3. Anatomie de l'oreille

L’oreille se retrouve de maniére paire et symétrique de chaque coté de la téte. L'oreille
a pour fonction de convertir les vibrations physiques en une impulsion nerveuse codée. Elle
est constituée de trois grandes régions: L’oreille externe, moyenne et interne (Figure
1.5)(Bonnier, 1896).

Oreille Interne
l Ll

Cochlée Canaux semi-circulaires

Nerf vestibulaire
Nerf facial

/ Nerf auditif
. /
3
=
°

Etrier
Enclume !
Marteau | Oreille Moyenne

I . I Tympan
Oreille Externe

Figure 1.5 : Anatomie de I’oreille (Kahane, 2011)

1.3.1. Oreille externe

L’oreille externe est formée du pavillon et du conduit auditif externe. Le pavillon, ou
auricule, correspond a ce qu’on appelle dans le langage courant, 1’oreille : c’est la
partie en forme de coquille, rendue rigide par du cartilage sauf dans sa partie
inférieure, le lobe de l’oreille, qui est fait de peau. Le pavillon aide a diriger les
ondes vers le conduit (Alberti, 2001).

Le conduit est un petit tube étroit (environ 2,5 cm de long sur 0,5 cm de large) qui
passe a travers 1’os temporal. Ses parois sont recouvertes de glandes cérumineuses
qui sécrétent le ceérumen, une substance de couleur jaune-brun qui piege les corps

étrangers (poussiéres, bactéries...) présents dans le conduit; c’est ce qu’on appelle
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communément la cire. L’oreille externe transmet les sons a 1’oreille interne en

percutant une membrane au bout du conduit, le tympan (Figure 1.6) (Alberti, 2001).

.
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N \
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™ pharynx
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G

Figure 1.6 : Anatomie de I’oreille externe (Kahane, 2012)
1.3.2.0reille moyenne

L’oreille moyenne est faite de plusieurs cavités remplies d’air creusées dans 1’os
temporal dont le principal est la caisse du tympan. Elle contient les trois plus petits os du
corps humain : le marteau, I’enclume et 1’étrier. Ces os forment une chaine d’osselets qui

transmet les vibrations du tympan a 1’oreille interne.

L’oreille moyenne est reliée a la gorge par la trompe d’Eustache, un conduit qui
permet de maintenir une pression identique entre 1’oreille moyenne et I’extérieur. Elle est
normalement fermée mais s’ouvre au moment du baillement, de la déglutition ou de

I’éternuement (Figure 1.6).

Les personnes ayant déja pris I’avion connaissent cette sensation d’oreille qui se

«découchent» au moment de 1’équilibration des pressions. Elle communique avec 1’oreille

interne par 1’intermédiaire de deux orifices, la fenétre ronde et la fenétre ovale (Simon, 2009).

30



Chapitre I : Synthese bibliographique

1.3.3.0reille interne

L’oreille interne est une structure complexe appelée labyrinthe osseux. C’est en réalité

une cavité qui comprend trois parties : la cochlée, le vestibule et les canaux semi-circulaires.

La cochlée est I’organe de 1’audition, en forme de spirale. La cochlée osseuse est ainsi
appelée parce qu'elle a la forme d'une coquille d'escargot. Elle a deux tours et demi et abrite
I'organe de l'ouie connu sous le nom de labyrinthe membraneux entouré de liquide appelé la
périlymphe, a un volume d'environ 0,2 millilitre, Dans cet espace se trouvent jusqu'a 30 000
cellules de cheveux qui traduisent les vibrations en impulsions nerveuses et environ 19 000
fibres nerveuses qui transmettent les signaux vers et depuis le cerveau (Figure 1.7) (De
Ridder, 2004)(Vergnon, 2008).

Le nert cochkaire
transmet les
potentiels d"action
des cellules cibées
vers  cortex

{ auditif.

Le mouvernent de la membrane "/ basilaire : tympanique
tecloriale déplace les cis
des celludes auditives, Y ‘}
- '\
’ ’6!:!:!30?\ ~

- ¢ duliquide "~

¢ b

Canal
tympanique

Membrane basilaire cochiaire

Figure 1.7 : Cochlée (Kahane, 2012)

Le vestibule se situe entre la cochlée et les canaux semi-circulaires, qui sont au

nombre de trois et orientés dans les trois plans de 1’espace. Le labyrinthe est rempli de
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liquides lymphatiques. Il est en continuité avec le labyrinthe vestibulaire ou organe d'équilibre
qui, en termes techniques, agit a la fois comme un accélérometre linéaire et angulaire,
permettant ainsi au cerveau de connaitre la position de la téte par rapport a la gravité et a son
environnement. L'organe de I'équilibre ne sera plus traité (Alberti, 2001)(Oort, 1918))(Figure
1.6).

1.4. Physiologie et fonctions de I’oreille

L’oreille est 1’organe responsable de 1’ouie et de 1’équilibre. L’oreille externe et

I’oreille moyenne sont uniquement dédi¢es a I’audition. L’oreille interne est impliquée dans

I’audition et 1’équilibre (Alberti, 2001)(Nicard, 2016).
l. 4.1. Mécanisme de I’audition

Lorsqu’une onde sonore entre dans le conduit auditif externe, elle frappe le tympan qui vibre.
Ces vibrations sont transmises a la chaine des osselets, qui a leur tour, propagent le
mouvement aux liquides de l’oreille interne. Ces vibrations parviennent a la cochlée qui
renferme ’organe de Corti : c’est le récepteur des vibrations qui est tapissé de cellules ciliées
sensibles aux mouvements du liquide. Ces cellules traduisent les mouvements sonores en
influx nerveux. Ces messages sont transmis par le nerf cochléaire au cerveau ou il est décodé

et interpréte.

L’oreille humaine percoit des ondes sonores qui ont une fréquence situé¢e entre 20 hertz

(basses fréquences) et 20 000 Hertz (hautes fréquences) (Nicard, 2016).
1.4.2. Mécanisme de I’équilibre

L’équilibre est maintenu grace a D’appareil vestibulaire de I’oreille interne. Le
vestibule et les trois canaux semi-circulaires sont tapissés de cellules ciliées sensibles aux
mouvements. Lorsque la téte bouge, le liquide se déplace et active les cils de ces cellules.
Elles produisent alors un message nerveux envoyé au cervelet pour informer de la position de
la téte. Au niveau des cellules ciliées des canaux semi-circulaires, on trouve des petits cristaux
de carbonate de calcium (les otolithes) en suspension dans le liquide. En mouvements, ces
cristaux pesent plus ou moins sur les cellules ciliées. De la méme maniére, un message est

envoyé au cerveau pour informer de la position du corps dans I’espace (Nicard, 2016).
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Le maintien de 1’équilibre fait également appel au systéme visuel et musculaire. En
fonction de toutes les informations regues, le cerveau ajuste si besoin la posture par

I’activation de certains muscles (Nicard, 2016).

1.5. Examens de I'oreille

e Otoscopie : examen clinique visuel de 1’oreille. Le médecin examine les différentes
structures de D'oreille a I’aide d’instruments spécifiques comme I’otoscope. Son
extrémité, en forme d’entonnoir et muni d’une lumiére, s’introduit facilement dans le
conduit auditif externe pour observer jusqu’au tympan. Il permet de mettre en
évidence une atteinte locale comme un bouchon de cérumen par exemple (Nicard,
2016).

e Audiométrie : examen qui consiste a évaluer ’audition, grace a des instruments
produisant des sons ou des mots que le patient doit écouter, détecter et parfois répéter.
Les résultats obtenus sont inscrits sur une courbe appelée audiogramme (Nicard,
2016).

e Myringotomie : incision du tympan qui permet 1’évacuation de liquide. Cette
intervention est pratiquée dans le cas d’une otite moyenne (évacuation de pus) ou
d’une otite séreuse afin de réduire la pression dans la cavité (Nicard, 2016).

e Tympanoplastie : reconstruction du tympan apres sa déchirure suite a un traumatisme
avec un objet (coton-tige) ou a des infections fréquentes de I’oreille moyenne par
exemple.

e Labyrinthectomie chimique : injection d’un antibiotique dans I’oreille moyenne qui
va diffuser dans ’oreille interne. Cet antibiotique, la gentamycine, a la particularité
d’étre toxique pour le vestibule mais peu pour la cochlée. Cette intervention peut étre
proposée aux personnes souffrant de vertiges dans le cas de la maladie de Méniere
(Nicard, 2016).

o vestibulaire : intervention chirurgicale qui consiste a sectionner les fibres nerveuses
qui véhiculent les informations en provenance du labyrinthe. Ce type d’intervention
est proposé aux personnes souffrant de vertiges invalidant liés a un dysfonctionnement
des fonctions de I'équilibre, et pour lesquelles les traitements sont inefficaces.

e Scanner : technique d’imagerie a visée diagnostique qui consiste a « balayer » une
région du corps donnée afin de créer des images en coupe, grace a I’utilisation d’un

faisceau de rayons X. Le terme « scanner » est en réalité le nom de I’appareil médical,
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mais il est communément utilis¢é pour nommer l’examen. On parle aussi de
tomodensitométrie ou de scanographie. Dans le cas de vertiges, le scanner permet de
visualiser 1’oreille interne (Nicard, 2016).

1.6. Bilan auditif :

Les mesures de l'audition sont en général prescrites lorsque des signes laissent

présager une baisse de celle-ci. C'est le cas par exemple :

« D'une impression de difficulté & entendre ou comprendre des conversations ;
o De difficultés a suivre une conversation au téléphone ;

e D'une géne auditive en milieu bruyant.

D'autres symptomes peuvent amener a faire un bilan auditif : bruits dans les oreilles,
vertiges, otites, exposition au bruit dans le cadre professionnel ou de loisirs, prise de
médicaments ototoxiques, antécédents familiaux de problémes d'audition avant 50
ans (Blanchot, 2014).

1.7. Mesures subjectives de I'audition :

1.7.1. Audiogramme

Un audiogramme permet d'identifier les surdités de transmission, de perception et les
surdités mixtes. Il nécessite la participation active de la personne qui fait le test. 1l se réalise

dans un endroit silencieux, souvent une cabine insonorisée (Blanchot, 2014).

L'audiogramme consiste a faire entendre un son de fréquence pure avec une intensité
de plus en plus forte, pour apprécier a partir de quelle intensité le patient commence a
percevoir cette fréquence. Ce seuil auditif dit "liminaire™ s'exprime en décibels (dB) par
rapport a l'audition des sujets normaux. La perte s'exprime en dB HL (Hearing Level). Pour
chacune des fréquences (de 125 Hertz a 8 000 Hz) et des oreilles, on évalue également le seuil
douloureux ou inconfortable qui chez le sujet normal est denviron 100 dB (une intensité

dangereuse pour l'oreille) (Blanchot, 2014) (Annexel).

1.7.2. Audiométrie tonale

L'audiométrie tonale permettra d'évaluer :
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e La conduction aérienne, qui est l'audition obtenue avec un haut-parleur plaqué sur le
pavillon de l'oreille. Elle représente notre audition de tous les jours et permet
d'identifier une surdité de transmission ;

e La conduction osseuse, qui retranscrit la transmission du son au niveau de l'oreille
interne. Pour court-circuiter l'apport de l'oreille externe, un vibreur placé derriere
l'oreille va induire une conduction osseuse évaluant ainsi la transmission sonore au
niveau de l'oreille interne, du nerf et des centres cérébraux auditifs. La conduction

osseuse permet d'identifier une surdité de perception (Blanchot, 2014).
1.7.3. Audiométrie vocale

L'audiométrie vocale teste la perception de la parole. L'audiogramme vocal consiste donc a
faire entendre des mots et a demander au patient de répéter ce qu'il a entendu. Cet examen
complémentaire permet de mesurer la géne auditive reelle, mettant a jour des distorsions que
l'audiogramme tonal ne décéle pas. On peut ainsi avoir un audiogramme tonal peu perturbé et

un audiogramme vocal aux résultats tres décevants (Blanchot, 2014).
Lecture d'un audiogramme

L'axe vertical de l'audiogramme représente le volume sonore, il est exprimé en décibels.
L'axe horizontal représente quant a lui la frequence sonore mesurée en Hertz.(Blanchot,
2014)
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Figure 1.8: Audiogramme quand I'audition est normale (Blanchot, 2014)
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Les deux courbes aérienne et osseuse sont plus moins collées

Haut du graphique (pas d'écart > a 5 dB).
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Figure 1.9 : Audiogramme en cas de surdité de transmission (Blanchot, 2014)
La courbe de conduction osseuse reste collée en haut, car l'oreille interne est normale ;

mais la courbe de conduction aérienne descend plus ou moins bas, sans dépasser 40 a 50 dB.
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Figure 1.10 : Audiogramme en cas de surdité de perception (Blanchot, 2014)

Les deux courbes, tout en restant collées, s'effondrent plus ou moins profondément, mais bien
souvent en prédominant sur les fréquences aigués.
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Figure 1.11 : Audiogramme en cas de surdité mixte (Blanchot, 2014)

En plus de lI'effondrement de la courbe osseuse, la courbe aérienne descend encore plus bas,

et cette part de transmission surajoutée augmente encore la géne.
1.8. Résultats d'un bilan auditif et établissement du diagnostic :

Une fois l'audiogramme effectue, I'examinateur fait la moyenne des seuils obtenus
pour certaines des fréquences testées (500 Hz, 1000 Hz, 2000 Hz, 4000 Hz). La valeur

obtenue permet de savoir si l'audition est normale ou s'il y a une surdité :

v De 0420 dB : audition normale; De 20 a 40 dB : surdité légére ;
v De 40 a 70 dB : surdité moyenne ; De 70 a 90 dB : surdité sévere ;
v Au-dela de 90 dB : surdite profonde.

Le type de surdité est également établi. En fonction de la perte auditive et de son

origine, on distingue différentes surdités (Blanchot, 2014).
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1. Surdi-mutité

L’expression « sourd-muet » est freqguemment utilisee pour parler de personnes
sourdes. Or, cette expression est péjorative, incorrecte et désuete chez les sourds. En effet, elle

ne correspond pas a la réalité vécue par la grande majorité de ceux-ci.

Les enfants sourds et leurs familles, mais également les adultes sourds sont en
premiére ligne de cet amalgame verbal qui crée encore aujourd’hui une entrave a la

communication et entralne une mauvaise compréhension de ce qu’est la surdité.

Un changement doit passer aussi par une prise de conscience des définitions exacte

des termes « sourd » et « muet » (Alba, 2016) .
I1.1. Définitions

Pour bien comprendre pourquoi il est inexact de dire « sourd-muet » quand on parle
d’une personne sourde, il faut avant toute chose définir clairement les deux mots présents

dans cette expression : le mot « sourd » et le mot « muet ».

Etre sourd ou étre muet, ce sont deux réalités tout a fait différentes qui doivent étre
bien dissociées I'une de I’autre. Un sourd n’est pas forcément muet tout comme un muet n’est

pas forcément sourd (Alba, 2016).

e Sourd : personne qui ne percoit pas ou qui percoit difficilement les sons ;
e Muet : qui n’a pas ou plus ’'usage de la parole ;
e Sourd-muet : personne privée a la fois de 1’ouie et de la parole (Larousse , 2006).

Au niveau physique, les organes qui sont touchés sont bien distincts et en aucun cas liés.

e La surdité touche I’oreille (externe, moyenne ou interne) et implique une perte
partielle ou totale de 1’audition.
e La mutité touche les cordes vocales et désigne 1’absence de celles-ci ou I’incapacité
de la personne a les utiliser.
Les cordes vocales des personnes sourdes fonctionnent donc parfaitement (sauf
exception rare) mais leur perception différente des sons influence leur capacité a les utiliser.
Pour une personne sourde, il est donc plus ou moins difficile de prononcer des mots

puisqu’elle ne les entend pas (Nicard, 2016).
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La surdité : est un état pathologique caractérisé par une perte partielle ou totale uni ou

bilatérale du sens de 1’ouie. C’est le déficit sensoriel le plus fréquent chez I'enfant (Larousse ,

2006)(Elziere M, 2012).

Ces définitions trés théoriques ne prennent pas en compte toutes les réalités. En effet,
méme privés de langage oral, certains sourds ne sont pas pour autant dépourvus de parole : ils

utilisent la langue des signes (Elziere M, 2012) (Annexe2).
I1.2. Sourds ou malentendants

Pour définir si une personne est sourde ou malentendante, on peut utiliser les criteres

suivants :

e Médicaux (degré de la perte auditive)

e Culturels (préférence pour le langage des signes universel ou pour la langue orale
soutenue ou par lecture labiale ou le Langage Parlé Complété)

e Autres (capacité de converser au téléphone. (Sourd ou malentendant, 2016)
On opere une distinction entre "malentendants”, "sourds" et "sourds-muets”. On définit

un malentendant comme "quelqu'un qui entend / mal ou trés peu" et un sourd comme

"quelqu’un qui n’entend pas du tout” (Marorie, 2011).

Les sourds sont clairement différenciés des malentendants par leurs capacités
auditives. "Sourd" est utilisé pour les locuteurs de la langue des signes : "une famille de
sourds signants”. Au contraire, on parle de "malentendant" lorsque 1’éducation est oraliste
"pour les malentendants, c’est souvent les parents qui codent”. L’empreint d’un tel
vocabulaire nous semble influencé par celui utilisé par les professionnels en contact avec des
sourds. En général, le mot "malentendant” est réservé aux sourds éduqués de facon oraliste,

tandis que "sourd" est employé en contexte bilingue, lorsque le sujet signe (Marorie, 2011).
11.3. Situations médicales multiples de la Surdité

11.3.1. Classification médicale de la surdité

Dans le champ médical, la surdité est classiquement décrite comme une altération de
la fonction d’audition, quantifié¢e en fonction du seuil de perception auditive. Sur le

planaudiométrique, les surdités sont classées en fonction de la perte auditive mesurée au
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niveau de la meilleure oreille dans la majorité des publications scientifiques (Garabedian,
2003).

Selon les recommandations du bureau international d’audiophonologie, la perte totale
moyenne est calculée a partir de la perte en décibels (dB HL) aux fréquences 500 Hz, 1.000
Hz, 2.000 Hz et 4.000 Hz. Toute fréquence non percue est notée a 120 dB HL de perte. Leur

somme est divisée par 4 et arrondie a 1’unité supérieure (Garabedian EN, 2003).
Le bureau international d’audiophonologie distingue les déficiences auditives:

e Moyennes, par une perte tonale moyenne comprise entre 41 et 70 dB HL ;

e Séveres, par une perte tonale moyenne de 71 a 90 dB HL ;

e Profondes, par une perte tonale moyenne > 91 dB. HL Aucune perception de la
parole.

Cette distinction entre surdité moyenne, surdité sévere et profonde est le support d’une
distinction par certains professionnels entre personnes « malentendantes » ou personnes «
sourdes ». D’autres expressions telles que « demi-sourds » ont également été utilisées pour
désigner les personnes ayant une surdit¢ moyenne. Aucune de ces expressions n’a été utilisée
dans ce document car les commentaires recueillis en phase de lecture font apparaitre que
cette distinction est percue par certaines personnes sourdes comme un jugement de valeur
négatif de leur état, et ces expressions n’apportent aucune précision médicale

comparativement a la précision du seuil auditif (Les recommendations, 2003).

Dans le cadre de la classification internationale des maladies CIM-10, la surdité est
définie essentiellement en fonction de son mécanisme physiopathologique (Surdité de I’enfant

: accompagnement des familles, 2009).

Tableau 1.1 : Classification de la surdité selon la CIM-10

Code Libellé

H90 Surdité de transmission et neurosensorielle

H90.0 Surdité bilatérale de transmission

H90.1 Surdité unilatérale de transmission sans altération de 1’audition de 1’autre
oreille

H90.2 Surdité de transmission, sans précision

H90.3 Surdité neurosensorielle bilatérale
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H90.4 Surdité neurosensorielle unilatérale sans altération de 1’audition de 1’autre
oreille

H90.4 Surdité neurosensorielle unilatérale sans altération de I’audition de I’autre
oreille

H90.5 Surdité neurosensorielle, sans précision

H90.6 Surdite bilatérale mixte de transmission et neurosensorielle

H90.7 Surdité unilatérale mixte de transmission et neurosensorielle sans altération de
I’audition de
I’autre oreille

H90.8 Surdité mixte de transmission et neurosensorielle, sans précision

HI91 Autres pertes de ’audition

H91.0 Perte de I’audition par ototoxicité

H91.1 Presbyacousie

H91.2 Perte auditive soudaine idiopathique

H91.3 Surdi-mutité, non classée ailleurs

H91.4 Autres pertes précisées de I’audition

H91.5 Perte de I’audition, sans précision

H91.6 Autres affections de ’oreille, non classées ailleurs

H93 Affections vasculaires et dégénératives de 1’oreille (dont surdité ischémique

transitoire)

11.3.2. Classification de la surdité en fonction du mécanisme physiopathologique

De facon plus précise, certains auteurs, en fonction du mécanisme physiopathologique

ou de I’affection entrainant la surdité distinguent les surdités (Virole, 2006) :

« De transmission », secondaires a un dysfonctionnement de 1’oreille moyenne ;
« De perception », secondaires a une atteinte de 1’oreille interne. Chez 1’enfant, les

surdités de perception bilatérales comprennent: (Cohen-Salmon, 1997).

les surdités congénitales isolées (non syndromiques) ou syndromiques,

c’est-a-dire associées a d’autres malformations ou troubles fonctionnels

réalisant de nombreux, mais trés rares, syndromes plus ou moins complexes,
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- les surdités acquises : prénatales (ex. rubéole congénitale), néonatales (ex :

prématurité) et post-natales (ex : meéningite) ;
® « rétro-cochléaire », secondaire a une atteinte neurologique (Cohen-Salmon M,
1997)

11.3.2.1. Surdités de transmission

Les surdités de transmission se caractérisent par une atteinte de l'oreille externe ou de
I'oreille moyenne. Dans ce cas, la perte moyenne est rarement supérieure a 40 dB et la surdité

est souvent opérable et facilement appareillable (Lieu Jec, 2010).

On peut ajouter a cette catégorie les surdités transitoires de l'otite aigué ou les surdités
permanentes dues & un blocage ou des osselets. Parmi les causes de ces déficiences auditives,
on peut citer I'otospongiose, maladie métabolique qui a pour effet de limiter le déplacement

de la chaine des osselets (Lieu Jec, 2010).
11.3.2.2. Surdités de perception

Les surdités de perception se caractérisent par une atteinte de l'oreille interne. Ces
déficiences auditives sont plus difficiles a traiter. Elles ne sont pas opérables et ne peuvent

étre qu'appareillées. Ces déficiences auditives sont congénitales, génétiques ou accidentelles.

La plupart sont acquises et résultent d'une agression des cellules ciliées de l'oreille
interne par le bruit, le vieillissement, les médicaments ototoxiques (toxiques pour l'oreille) ou

d'autres maladies (Lieu Jec, 2010).
11.3.2.2.1 Surdité de perception unilatérale ou bilatérale

La surdité peut atteindre une seule oreille, on parle alors de surdité unilatérale. Elle
peut concerner les deux oreilles de maniere symétrique, c'est une surdité bilatérale symétrique
ou alors toucher les deux oreilles en prédominant d'un c6té, on parle alors de surdité bilatérale

asymeétrique (Lieu Jec, 2010)

e Perte auditive de perception bilatérale
La perte auditive de perception est provoquée par un endommagement de ’oreille
interne ou cochlée. Une intervention chirurgicale ou des prothéses auditives peuvent alors

étre proposées. Les protheses auditives amplifient les sons. Cependant, si votre enfant est
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atteint d’une perte auditive de perception bilatérale sévere a profonde, les prothéses
peuvent ne pas suffire et les sons amplifiés transmis peuvent lui parvenir avec de fortes
distorsions. Dans ce contexte, I’implant cochléaire peut étre 1’une des solutions indiquées.
Il s’agit d’un dispositif électronique implanté au cours d’une intervention chirurgicale et
qui contourne la partie interne endommagée de I’oreille afin de stimuler directement le
nerf auditif. Contrairement aux prothéses auditives, les implants cochléaires n’amplifient
pas les sons. lls convertissent les ondes sonores en impulsions électriques et les

transmettent a I’oreille interne (Lieu Jec, 2010).

e Perte auditive de perception unilatérale

La perte auditive profonde d’un coté est également appelée surdité unilatérale (SSD) ou
cophose unilatérale. Certains enfants naissent avec une surdité unilatérale ou cette
derniere peut étre déclenchée par différents facteurs comme une maladie, un traumatisme
ou une exposition a des bruits trés forts. Si elle n’est pas traitée, cette limitation de sa
capacité a discerner correctement les sons peut géner les progrés scolaires de votre
enfant. Elle peut retarder le développement de ses capacités de langage et de parole?, ce
qui peut entrainer des difficultés d’apprentissage et des troubles du comportementz. Dans
ce contexte, une intervention chirurgicale ou des prothéses auditives peuvent étre
indiquées. Si ces solutions ne sont pas adaptées ou ne suffisent pas a la bonne
compréhension de votre enfant, d’autres solutions telles que I’'implant a conduction
osseuse peuvent €tre envisagées. Ce dispositif transmet, a travers 1’os, le son de 1’oreille

endommagée vers 1’oreille interne du c6té opposé (Lieu Jec, 2010).

11.3.2.3. Surdités mixtes

Les surdités mixtes sont une combinaison des deux surdités précédentes. Elles

associent ainsi un obstacle de transmission du son a une atteinte de l'oreille interne (Beme,
2014).

Si la classification des surdi-mutités semble aujourd’hui bien établie, il n’en est pas de

méme des caractéres cliniques et encore moins anatomo-pathologiques. Rappelons

rapidement ce qu’on s’accorde en général a admettre aujourd’hui :

On estime d’une part que la surdi-mutité acquise est caractérisée par une atteinte des

deux fonctions vestibulaire et cochléaire, tandis que dans la forme héréditaire, seul 1’appareil
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auditif est 1ésé. On admet d’autre part, que la surdimutité acquise est caractérisée par une
asymeétrie des lésions, les oreilles droite et gauche présentant des courbes audiométriques
dissemblables, tandis que dans la surdi-mutité héréditaire les lésions seraient symétriques, les
reliquats auditifs éventuels étant identiques des deux cotés et les courbes audiométriques se

recouvrant pratiguement completement (Beme, 2014).

Les deux surdi-mutités héréditaires, la surdité labyrinthique et la sporadique, se

caractérisent par leur mode de transmission

e La labyrinthique étant dominante et la sporadique récessive. Elles se différencient
d'autre part par le fait que la surdité labyrinthique n’est pas totale, qu’elle présente
donc des restes d’ouie qui peuvent étre relativement importants et qu’elle est
progressive, s’aggravant avec les années. La surdité sporadique, au contraire, serait
pratiquement toujours totale et cela des la naissance. Au point de vue anatomo-
pathologique, la surdi-mutité acquise est due a des séquelles de labyrinthite. Les
surdi-mutités héréditaires sont moins bien connues

e La surdité labyrinthique présente des malformations atteignant aussi bien les parties
membraneuses que le squelette osseux. La surdi-mutité récessive, par contre, montre
un squelette osseux intact. On admet, en général, qu’elle présente les altérations
localisées aux cellules sensorielles et surtout a la strie vasculaire. Cependant, on a
aussi constaté une atrophie du ganglion et du nerf cochléaires, on admet plutét que la
surdité récessive serait due a une dégenérescence du nerf acoustique depuis les
centres cérébraux. Il s’agirait donc d’altérations centrales (Secretan, 1952).

11.4. Causes génétiques de la surdité congénitale sporadique et héréditaire

La surdité est héréditaire ou apparemment sporadique. 1l a été montré que DFNBL1 sur
le chromosome 13 est un lieu majeur de surdité récessive dans environ 80% des cas Familles
méditerranéennes et que le déficit génétique de la connexine-26 la protéine de jonction 2
(GJB2) est mutée dans les familles DFNB1 (Figure 1.12) (Angeli, 2000).
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Figure 1.12 : Carte englobant la région haplotypée de 13g11-12 (Wilch, 2006)

Figure 1.12: Carte englobant la région haplotypée de 13qll-12, montrant les
emplacements de GJB2, GJB6, microsatellites génotypes et SNP marqueurs et points d'arrét
de del (GJB6-D13S1830) et del (GJB6-D13S1854), tous représentés approximativement a
I'échelle. Les emplacements des variantes utilisees pour les tests d'expression spécifiques
dalleles - GJB2 35delG, GJB2 94 et rs7333214 - sont également indiquées. Les cases
indiquent les exons, et les cases hachurées indiquent les régions codantes des deux genes. Les
lignes verticales indiquent les emplacements approximatifs des microsatellites génotypés (en
gras) et des SNP. D13S232 est le microsatellite le plus proximal montrant la recombinaison
du nouvel haplotype chez les personnes. Les sites de début de transcription de GJB2 et GJB6

sont indiqués par des fleches a angle droit (Wilch, 2006)

La connexine 26 est active dans les jonctions intercellulaires (et non directement
dans les cellules ciliées), notamment dans la cochlée et elle joue un réle dans le recyclage de
certaines molécules essentielles (dont le potassium) au fonctionnement des cellules
neurosensorielles. De 3 a 5 % de la population générale sont porteurs d’'une anomalie de ce
géne et peuvent donc donner naissance a des enfants ayant une surdité (si leur conjoint est

¢galement porteur d’une anomalie dans ce gene) (Kelsell, 1997).
On a étudié les mutations du géne GJB2 dans les familles et cas sporadiques de surdité.

La recherche sur la génétique de la surdité a montré que mutations dans la connexine-

26 (jonction lacunaire protéine 2, [GJB2]) géne, situé sur le chromosome humain
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13q11(DFNB1), provoquent une surdité récessive non syndromique. Des mutations ont
également été détectées dans la myosine VIIA(MYOT7A), sur le chromosome humain
11913(DFNB?2), dans certaines familles avec des formes récessives de surdité. Une mutation
chez un homologue humain du gene diaphane de la drosophile a été identifiée dans une forme
dominante de surdité non syndromique (DFNAL1) (Kiang , 1997).

Ces trois géenes sont les premiers identifiés de plus de 30 loci devraient étre impliqués

dans la surdité non syndromique.

L’analyse de la région codante compléte du géne GJB2a révélé sept mutations
différentes: trois changements de cadre (35delG, 35insG et 167delT), deux codons d'arrét
(Glu47Stop et Tyr65Stop), et deux acides aminés substitutions (MetlVal et Argl27His).
Nous avons détecté 35delG chez 58 participants non apparentés, et la Mutation 167delT chez
deux participants hétérozygotes pour35delG. La mutation 35insG est causée par l'insertion
d'un G entre les nucléotides 30 et 35 du géne, qui génere un décalage de lecture et conduit a
un arrét a codon 47, et entrainerait une connexine-26 tronquée protéine avec seulement 46

acides aminés (Kelsell, 1997).
11.4.1. Surdités génétiques et leur mode de transmission

Les surdités génétiques peuvent étre causées par des atteintes chromosomiques ou par
des mutations ponctuelles. Une surdité de perception a ainsi été décrite dans le cadre de
certaines maladies chromosomiques (trisomies 21, 13 ou 18, syndrome de Turner). Le
syndrome poly malformatif est alors souvent au premier plan. Le diagnostic de la surdité par
les tests cliniques est délicat du fait du retard mental, rendant souvent nécessaires les tests
objectifs (Petit, 1996 )

La plupart des surdités génétiques sont dues a une mutation ponctuelle d’un géne. Plus
de 100 geénes pourraient ainsi étre impliqués dans les surdités. De nombreuses formes

cliniques de surdité génétique peuvent étre distinguées selon :

e La présence d’atteintes d’autres organes ;
e Le mode de transmission génétique ;

e Le degré, I’age d’apparition et le type audiométrique du déficit.
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11.4.1.1. Autosomique récessif (AR)

Dans ce mode de transmission, les deux alléles du gene doivent étre mutés pour que le sujet
soit sourd. Les parents porteurs d’une copie anormale (allele) du gene en cause (porteurs
hétérozygotes) sont normo entendant et, statistiquement, un quart des enfants (garcon ou fille)

sont sourds, porteurs de mutations sur les deux alléles du gene (homozygotes) (Figure 1.13)

A S a
|
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I Homozygote sain [l Homozygote malade
Ol Heaterozygote porteur sain

R
]

i,

Figure 1.13: Mode de transmission autosomique récessif (Transmission des
maladies génetiques)
Le mode de transmission autosomique récessif est favorisé par la consanguinité. On estime
qu’environ trois quarts des surdités non syndromiques se transmettent sur le mode AR et ce

mode est le deuxieme en fréquence dans les surdités syndromiques.
11.4.1.2. Autosomique dominant (AD)

Dans ce mode de transmission, les sujets ayant un seul allele muté (hétérozygotes)
sont sourds. La mutation génétique de 1’all¢le atteint peut, par exemple, produire une protéine
anormale, qui empéche le fonctionnement de la protéine normale, produite par I’all¢le sain

(Figure 1.14)
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Figure 1.14 : Mode de transmission autosomique dominant (Transmission des maladies

génetiques)

Dans les familles atteintes de surdité¢ autosomique dominante, 1’un des parents est
sourd et porte sur un seul alléle du géne la mutation pathogene, mutation qu’il va transmettre
a la moitié de ses enfants qui seront alors sourds. L’expressivité est trés souvent variable dans
ce mode de transmission, plusieurs sujets atteints dans la famille pouvant présenter des

surdités de sévérité tres différente.

Lorsque la surdité est syndromique, les signes associés au syndrome peuvent étre absents ou
discrets chez certains sourds de la famille, chez qui la surdité parait alors isolée, et certains

membres porteurs de I’anomalie génétique peuvent étre entendant (Denoyelle et al., 1998)
I1.4.1.3. Lié¢ aI’X

Le geéne en cause est situé sur le chromosome X. Chez les garcons qui n’ont qu’un X,
la maladie s’exprime et ils sont donc atteints de surdité. Ils transmettront I’X porteur de la
mutation génétique a leurs filles entendantes. Chez les femmes, I’X porteur de la mutation
génetique est en général« compenseé » par le deuxieme X normal (surdité dite récessive liée a
I’X). Rarement, comme dans le syndrome d’Alport, la surdité est dite dominante liée a I’X, et
les femmes ne sont alors pas seulement en mesure de transmettre la surdité, elles en sont aussi

atteintes, de fagcon moins sévere que les garcons (Figurel.15) (Denoyelle , 2000).
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Figure 1.15 : Mode de transmission lié a I’X récessif (Transmission des maladies

génetiques)
11.4.1.4. Mode de transmission mitochondrial

Le génome mitochondrial est un fragment d’acide désoxyribonuclé¢ique (ADN) situé
hors du noyau de la cellule, dans la mitochondrie. Il est transmis par la mére. Lorsqu’un géne
de surdité est situé¢ sur ’ADN mitochondrial, I’arbre généalogique est caractéristique car
hommes et femmes peuvent étre sourds, mais seules les femmes pourront transmettre la

surdité a leurs enfants qui sont en théorie tous sourds dans la fratrie (Denoyelle al.,

1999)(Figure 1.16)
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Figure 1.16 : Mode de transmission mitochondrial (Transmission des maladies génetiques)

Une étude a montré que la population de sourds muets congénitaux d'Irlande du Nord,
rapportée par Stevenson & Cheeseman, semble, selon lI'analyse de ségrégation a maximum de
vraisemblance et la théorie des équivalents nuisibles, se compose de trois types (Lina-
Granade, 2001).
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» Récessifs autosomiques, pénétrance complete, 68% de tous les cas de MH, au moins

plusieurs locus, taux de mutation moyen 1 x 10-5 par locus, fréquence porteuse 0-080

par gamete.

» Dominants autosomiques, pénétrance élevée mais non complete, 22% de tous les

cas de MH, au moins deux locus, taux de mutation total 5 x 10_5 par gaméte.

(a) Génes hérites des parents affectés, 7% de tous les cas.

(b) Nouveaux mutants hérités de parents normaux, 15% de tous les cas.

» Cas sporadiques, dus a une infection non reconnue ou a des mécanismes génétiques

plus complexes, 9% de tous les cas (Chung, 1959).

» Résumé des genes identifiés a ce jour selon leur mode de transmission:

Nombre total de génes de perte auditive non syndromiques identifiés a ce jour: 121

Genes de perte auditive non syndromiques dominants autosomiques: 49

Genes de perte auditive non syndromique autosomique récessive: 76

Genes de perte auditive non syndromiques liés a I'X: 5(VVan Camp G, 2018)

Tableau I. 2: Modes de transmission de la surdité génétique

Modes de
transmission
Autosomique
dominant
Autosomique

récessif

Lié¢ a I’X

Mitochondrial

Le suet Sourd

Homozygote

Héterozygote

Hétérozygote si

masculin

Homozygote si

féminin

Mutation

mitochondriale

Les parents

Hétérozygotes sains
ou sourds
Hétérozygotes et un
des parents est
sourd

Mere hétérozygote
conductrice et pére
hétérozygote sain.
Mere saine et pére
hétérozygote sourd

Mere sourde et pére

sain ou sourd

Le risque de surdité
dans la fratrie
25%

50%

50% de freres
atteints 50% de
sceurs conductrices
100% de fils sains
100% de filles
conductrices
100%
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11.4.2. Surdités Syndromiques

Plusieurs centaines de syndromes avec surdité ont été décrits et plus de 150 genes sont
identifiés a ce jour. Un certain nombre de syndromes peuvent bénéficier d’un diagnostic
moléculaire, mais le diagnostic de surdité syndromique reste avant tout clinique (Martini A,
1996).

En raison du trés grand nombre de syndromes rares avec surdité, toute pathologie
malformative chez I’enfant doit faire pratiquer un bilan auditif systématique si le dépistage
néonatal n’a pas eu lieu. Certains syndromes avec surdité doivent é&tre recherchés
systématiquement en raison de leur fréquence, de leur présentation possible comme une

surdité isolée ou de la possibilité d’un traitement médical spécifique (Martini A, 1996).
11.4.2.1. Syndrome d’Usher

Le syndrome d’Usher associe surdité, trouble de 1’équilibre et rétinite pigmentaire.
L’implant cochléaire doit étre proposé trés précocement chez ces enfants et de facon bilatérale
pour avoir les meilleures chances qu’ils développent un moyen de communication sans
utiliser la voie visuelle. Le syndrome de Usher de type 1 s’accompagne d’une aréflexie
vestibulaire, d’ou le dogme que tout enfant sourd profond congénital ayant un retard a la
marche (_ 18 mois) est un syndrome de Usher jusqu’a preuve du contraire. Le seul moyen de
prouver 1’absence de rétinite pigmentaire débutante est 1’¢lectrorétinogramme(ERG) car le

fond d’ceil est souvent normal chez le petit enfant (Lina-Granade, 2001).
11.4.2.2. Syndrome de Pendred

Le syndrome de Pendred, di au méme geéne que la surdité DFNB4, SLC26A4, est
reconnu par 1’association d’une surdité d’origine cochléaire le plus souvent évolutive,
prélinguale ou postlinguale précoce, a un trouble de I’organificationde I’iode qui se manifeste
par un goitre thyroidien. Le goitre est euthyroidien ; les dosages hormonaux sont donc
inutiles. La surdité a la particularité, lorsqu’elle n’est pas trés profonde d’emblée, d’évoluer
par paliers d’aggravation brutale suivis d’une récupération en général partielle. Ces
fluctuations sont extrémement handicapantes et angoissantes pour 1’enfant. L’age d’apparition
du goitre thyroidien est variable, le plus souvent au cours de la deuxieme décennie.
L’imagerie des rochers met en évidence des anomalies morphologiques de 1’oreille interne
(dilatation de 1’aqueduc du vestibule, cochlée incompléte de type « Mondini ») de fagon

constante (Lina-Granade, 2001).
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11.4.2.3. Syndrome de Jervell et Lange Nielsen

Le syndrome de Jervell et Lange Nielsen associe une surdité profonde et un
allongement du QT, entrainant des risques de malaise et mort subite. Un électrocardiogramme

est donc nécessaire dans le bilan d’une surdité profonde.
11.4.2.4. Syndrome branchio-otorénal

Le syndrome branchio-otorénal associe des anomalies de sarcs branchiaux (fentes,
fistules ou Kkystes branchiaux), une surdité (surdité de transmission ou surdité
neurosensorielle), des anomalies de ’oreille externe (oreilles mal ourlées, enchondromes,. . .)
mais aussi de I’oreille moyenne et de 1’oreille interne, des anomalies rénales (malformation de
I’arbre urinaire, hypoplasie ou agénésie rénale, dysplasierénale, Kkystes rénaux). Ainsi,
I’échographie rénale est nécessaire devant la présence d’une surdité associée a des anomalies

des arcs branchiaux ou a une malformation de ’oreille externe (Lina-Granade, 2001).
11.4.2.5. Syndrome de Waardenburg

Le syndrome de Waardenburg associe une surdité a des anomalies de la pigmentation
qui sont donc facilement repérables lors de 1’examen clinique. Il peut s’agir d’une mechede
cheveux blancs sur le front, chevelure blanche avant 30 ans, hétérochromie irienne, iris
bicolore, coloration bleu saphyr des yeux, plages de dépigmentation cutanée. D’autres signes
cliniques peuvent également étre notés : dystopie des canthinternes, racine du nez
proéminente, hypoplasie des ailes du nez. On décrit quatre types de ce syndrome en fonction
de I’association des différents signes cliniques. (Lina-Granade, 2001) Le syndrome d’Alport
associe une surdité post linguale progressive (premiére décennie) a une hématurie micro- puis
macroscopique. Celle-ci est le t¢émoin d’une glomérulopathie qui conduit entre 30 et 50 ans a
une insuffisance rénale (Lina-Granade, 2001)(Figure 1.17).
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Figurel.17 : Syndromes génétiques les plus fréquents comprenant une surdité.(Lina-
Granade, 2001)

11.4.3. Surdités non syndromiques

Dans ces formes de surdité sans maladie ou malformation associée, on estime a pres
de 120 le nombre de génes localisés sur les chromosomes humains (responsables un a un de
formes de surdité parfois impossibles a différencier cliniqguement). Ces loci se répartissent de

la fagon suivante :

DFNAL a 64, DFNBL1 a 95, DFNX1 a 5, DFNY. Au sein de ces loci, 60 genes sont identifies,
auxquels on peut ajouter sept mutations du génome mitochondrial. Un géne est largement
prédominant dans la majorité des pays, celui de la connexine 26 (appelé GJB2) responsable de
la forme de surdité autosomique récessive DFNB1. DFNB1 est une surdité de perception
congénitale non progressive, pouvant étre de tous degres, mais le plus souvent profonde, avec
des courbes audiométriques plates ou descendantes. Les épreuves vestibulaires caloriques et

le scanner des rochers sont normaux ( Blanchard, 2012).

Le DFNB1 rend compte de prés de 60 % des surdités non syndromiques congeénitales
autosomiques récessives et 30 a40 % des cas sporadiques. Dans 50 % des cas, la surdité de
perception est profonde ; elle est sévere ou moyenne pour 1’autre moitié des cas. Elle est
généralement non progressive.(M. Blanchard, 2012) Une des mutations de ce gene, appelée
35delG, est largement prédominante (70 % des mutations détectées). Les porteurs
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hétérozygotes (normo entendant) de cette mutation sont tres fréquents dans la population
générale, entre 2,5 et 4 % de la population en Espagne et ltalie et 2 % aux Etats-Unis. En
conséquence, la mutation 35delG du gene GJB2 de la connexine 26 est, avec la mutation
deltaF508 du gene CFTR responsable de la mucoviscidose, la mutation pathogene humaine la
plus fréquente connue a ce jour. Le diagnostic moléculaire de mutations du gene de la
connexine 26 est demandé en routine par les généticiens : au terme du bilan étiologique visant
a éliminer une pathologie ou malformation associée, la mise en évidence de mutations de
GJB2 devant un cas sporadique de surdité congénitale permet d’affirmer le caractére
génétique de la surdité et d’informer les familles du risque de récurrence (25 %) pour les
futures naissances, mais aussi sur les faibles risques d’aggravation de la surdité dans cette
forme, non évolutive dans la grande majorité des cas. De plus, dans certaines formes
familiales, le diagnostic moléculaire de mutations de GJB2 peut permettre de préciser un
mode de transmission peu clair (Blanchard, 2012).

Un deuxiéme gene est freguemment en cause, estimé a 5 a 6 % des enfants sourds,
celui de la pendrine (SLC26A4). La surdité s’appelle DFNB4. Elle ressemble en tous points a
celle du syndrome de Pendred d0 au méme gene (progressive ou fluctuante, malformation de
I’oreille interne de type dilatation de 1’aqueduc du vestibule et/ou dilatation cochléo-
vestibulaire) mais reste isolée c’est-a-dire sans atteinte thyroidienne. La reconnaissance des
surdités DFNB4 est importante pour le conseil génétique, mais aussi pronostique, car leur
évolutivité prévisible peut aider I’orientation éducative et faire prendre des précautions vis-a-
vis des microtraumatismes (certains sports, barotraumatismes) chez ces enfants. L’imagerie
des rochers est 1’¢lément fondamental pour rattacher une surdité isolée a une anomalie du

géne de la pendrine ( Blanchard, 2012).

Un troisiéme geéne rend compte d’une forme tres particuliere de surdité lice a ’X : le
géne POU3F4, responsable de la surdit¢é DFNX2. La surdité de perception s’accompagne

d’une part transmitionnelle importante.

La génétique des surdités non syndromiques s’est développée de facon majeure en 8
ans et plus de70 genes responsables chacun d’une forme de surdité sont actuellement localisés
sur les chromosomes humains. Trente-trois de ces génes sont identifiés a ce jour, ainsi que

quatre mutations mitochondriales (Reid, 1994).
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I1.5. Origines médicales de la perte auditive chez I’enfant
11.5.1. Atrésie/microtie

L’atrésie se caractérise par I’absence de développement du conduit auditif externe et
est souvent en relation avec une microtie, un développement anormal de I’oreille externe. Ces
malformations peuvent étre a 1’origine d’une perte auditive de transmission. L’atrésie et la
microtie peuvent étre des anomalies isolées, mais il peut également s’agir d’'un symptome

comme dans le cas du syndrome de Goldenhar et de Treacher Collins (Mastroiacovo, 1995) .
11.5.2. Otite moyenne chronique

L’otite moyenne est une infection de 1’oreille moyenne qui touche plus
particuliérement les enfants : il s’agit de la maladie infantile la plus répandue dans le monde.
Les types d’otite moyenne sont classés en fonction de leur gravité : otite moyenne aigué ; otite
moyenne avec épanchement ; otite moyenne chronique ; et otite séreuse ( Roberts , 1997) Les
enfants qui connaissent des épisodes récurrents d’otite moyenne aigué et ceux qui souffrent
d’otite moyenne avec épanchement ou d’otite séreuse courent un risque plus élevé de
développer une perte auditive de transmission ou de perception. Les périodes de perte auditive
causees par une otite moyenne peuvent avoir un impact négatif sur le développement de la
parole chez I’enfant et étre accompagnées de difficultés d’apprentissage et de problémes de

concentration ou de comportement (Yilmaz , 2006).
11.5.3. Bec de liévre et/ou fente palatale

Les fentes orofaciales résultent d’un défaut de fusion de parties de la lévre ou du palais
pendant la grossesse (Kids Health, 2011). La taille d’un bec de liévre peut varier, allant d’une
Iégere encoche au coin de la lévre a une ouverture qui peut se prolonger jusqu’a la narine ou
aux gencives. La gravité d’une fente palatale varie également. Il s’agit d’une déformation du
palais mou (partie postérieure) ou d’une fente qui peut s’étend jusqu’au bord du palais osseux
(partie antérieure). Un enfant peut naitre avec un bec de lievre ou une fente palatale isolée ou
avec les deux. Ces deux malformations peuvent étre traitées avec succés par la chirurgie,
particulicrement lorsque l’intervention a lieu pendant les 12 a 18 mois qui suivent la
naissance. Dans de nombreux cas, les enfants affectés par une fente palatale ont également
des problémes au niveau de la trompe d’Eustache, ce qui peut conduire a une formation de
liquide dans 1’oreille interne et éventuellement a une perte auditive. Pour cette raison, il

convient de contrdler réguliérement I’audition des enfants qui présentent une fente palatale et
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éventuellement de procéder a un drainage de 1’oreille a I’aide d’aérateurs trans-tympaniques (

Roberts , 2000).
11.5.4. Surdité de naissance

Ce type de surdité est present des la naissance. Environ 50 % des cas de surdité de
naissance sont causes par des facteurs génétiques. Dans les autres cas, la perte auditive est
occasionnée par des infections ou autres facteurs affectant le bébé pendant la grossesse ou au
moment de la naissance. Contractées au début de la grossesse, les infections causées par le
virus de la rubéole peuvent €tre a 1’origine d’une surdité de naissance. D’autres infections
peuvent étre transmises de la mére a I’enfant pendant I’accouchement. Le développement de
I’audition de I’enfant peut également étre affecté par la prise de certains médicaments par la

mere pendant la grossesse, en particulier certains types d’antibiotiques (Doctissimo, 2005).
11.5.5. Trisomie 21

La trisomie 21 ou syndrome de Down est une maladie chromosomique caractérisée par
la présence d’un chromosome supplémentaire pour la 21e paire. Les personnes atteintes d’un
syndrome de Down présentent des modifications morphologiques comme 1’épicanthus, la
macroglossie et le pli unique de la paume de la main, et elles présentent un risque augmenté
de cardiopathie congénitale, de trouble organique et de perte auditive. Les infections
chroniques de I’oreille comme 1’otite moyenne avec épanchement sont les causes les plus
fréquentes de perte auditive chez les enfants atteints de trisomie 21. La perte auditive peut
également étre due a des malformations du systeme auditif et a des problemes de transmission
nerveuse. La déficience auditive chez les patients atteints de trisomie 21 est généralement une
déficience de transmission (Snik , 2005), mais une perte auditive mixte ou de perception peut
également se présenter (Shott , 2001). Le degré de perte auditive chez I’enfant atteint de
trisomie 21 peut varier. Cependant, méme une perte auditive légére peut avoir un lourd impact
sur la perception de la parole, I’acquisition du langage, les résultats scolaires et la vie sociale

(Nicholson, 2011).
11.5.6. Otite externe

L’otite externe est une inflammation de I’oreille externe et/ou du conduit auditif. Elle
est géneralement causée par une infection bactérienne ou par une mycose mais elle peut
¢galement étre la conséquence d’une dermatite, une allergie ou une lésion, sans infection

microbienne. L’otite externe est considérée comme 1’« otite du baigneur » car elle est souvent
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causée par une infection bactérienne due a une exposition prolongée a 1’eau. Dans la plupart
des cas, les tissus du conduit auditif gonflent et deviennent douloureux et/ou sensible au
toucher (Martel, 1999).

11.5.7. Méningite

La méningite est une infection virale ou bactérienne qui provoque une inflammation et
un gonflement des membranes qui enveloppent le cerveau et la moelle épiniere. Les
symptémes les plus courants de méningite sont les maux de téte et une raideur de la nuque
associes a de la fievre et un état mental altéré, des vomissements, une photophobie
(intolérance a la lumiére) et une phono phobie (intolérance aux bruits forts). La perte auditive
ou surdité fait partie des complications graves eventuelles. La méningite peut étre causée par
une affection virale, bactérienne ou par d’autres micro-organismes, et plus rarement par la

consommation de certaines substances (Moussair 1990).
11.5.8. Substances ototoxiques

Les médicaments ototoxiques endommagent 1’oreille interne et sont une cause
fréquente de perte auditive, particulierement chez les enfants qui doivent prendre
régulierement des médicaments. Les premiers symptdbmes sont généralement des
bourdonnements dans les oreilles (acouphénes) et des vertiges. La perte auditive causée par
des substances ototoxiques a tendance a se développer rapidement. Cependant, une audition
normale peut étre retrouvée apres 1’arrét de la prise médicamenteuse. Certaines substances,
cependant, peuvent provoquer un endommagement permanent de [’oreille interne. Les
médicaments les plus utilisés susceptibles de provoquer une perte auditive sont : aspirine
hautement dosée, les anti-inflammatoires non stéroidiens, certains antibiotiques, les
diurétiques de 1’anse utilisés dans le traitement de 1’hypertension et des insuffisances

cardiaques, et les traitements du cancer (Campo, 2001).
11.5.9. Perte auditive subite

La perte auditive subite de perception est une perte rapide de 1’audition qui peut
apparaitre tout d’un coup ou sur une période allant jusqu’a trois jours (Conlin, 2007) Elle
peut se produire a tous les ages et affecte les femmes et les hommes a part égale, mais plus
particuliérement les patients qui ont entre 50 et 60 ans. Cette perte auditive démarre avec une
perte subite de ’audition dans une oreille et est parfois accompagnée d’acouphenes, d’une

sensation d’oreille pleine ou de vertiges. En présence de ces symptdmes, il convient de
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consulter de toute urgence un médecin. Certains patients recouvrent enti¢rement ’audition
sans aucune intervention médicale, en général au cours des trois premiers jours. D’autres
voient leur état s’améliorer doucement pendant deux ou trois semaines. Différents traitements
sont disponibles si la perte auditive ne s’améliore pas ou si elle s’aggrave, y compris la

cortisone (Conlin, 2007)(Michael K. Wynne, 2001).
11.5.10. Traumatisme

Un traumatisme sonore est un endommagement des mécanismes de 1’oreille interne di
a une exposition a des bruits de forte intensité. Il peut s’agir d’explosions a proximité de
I’oreille, de tirs d’armes a feu, ou de I’exposition sur une longue période a de la musique forte
ou au bruit de machines. Les symptémes incluent la perte auditive généralement partielle et
concernant les hautes fréquences, ainsi que des sifflements dans ’oreille ou acouphénes. La

perte auditive due au bruit peut s’aggraver dans le temps (Medline plus, 2001).
11.5.11. Syndrome de Treacher Collins

Le syndrome de Treacher Collins, également connu sous le nom de syndrome de
Franceschetti ou dysostose mandibulo-faciale, est une maladie génétique qui engendre des
anomalies craniofaciales. Le syndrome de Treacher Collins est souvent associé a une
insuffisance respiratoire chronique, des apnées du sommeil et une perte auditive de
transmission due a des malformations de I’oreille externe et moyenne (National institute on

deafness and other communication disorders, 2011).

La malformation de I’oreille moyenne est présente dans la plupart des cas, alors que la
malformation de 1’oreille moyenne avec perte auditive de transmission est peu répandue. La
perte auditive est généralement bilatérale avec une perte de transmission d’environ 50 a 70
décibels. Méme en cas de conduit auditif externe normal et ouvert, la chaine des osselets (0s
de I’oreille moyenne qui permettent I’amplification du son) est souvent déformée (Argenta,
1989). Le syndrome de Treacher Collins est une maladie rare qui touche environ un enfant sur
10 000 (Trainor PA, 2009).
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11.6. Goitre et surdi-mutité

L'apparition de surdité congenitale, de mutisme et de goitre non associés au crétinisme
ou a la maladie mentale le retard chez les patients thyroidiens est connue sous le nom de
syndrome de Pendreds (Illum, 1972). On estime que 4 a 10% des enfants atteints de surdité
congénitale souffrent de cette condition (Batsaki, 1962). La perte auditive perceptive est
considéréee comme présente a la naissance, bien qu'elle ne soit souvent pas reconnue pendant
plusieurs années. La cause de la déficience auditive est une malformation bilatérale
congénitale de la cochlée de Mondinitype. Le goitre n'est pas reconnu cliniquement a la
naissance ou dans la petite enfance. Cela devient évident dans les années pré-pubertaires ou il
se présente comme une hypertrophie colloidale évoluant vers un goitre nodulaire (Fraser,
1960).

Il a été demontré que le défaut thyroidien est un défaut partiel dans 1’organisation de
I’iode conduisant a la sous-production de thyroxine et hyperplasie thyroidienne ultérieure
(Neipomniszcze, 1978). Le syndrome est causé par un seul géne récessif mutant responsable a
la fois de la surdité et du goitre. Son mécanisme autosomique donne une incidence égale chez
les deux sexes, inhabituel dans la maladie thyroidienne. Cet article passe en revue les aspects
actuels de la pathogenese et du traitement de ce syndrome et signale sa survenue deux freres

et sceurs soudanais.

Le défaut thyroidien s'est avéré étre un défaut partiel dans l'organisation de l'iode
entrainant une sous-production de thyroxine. Cette declenche la sécrétion de I'hormone
stimulant la thyroide (TSH) qui stimule la glande thyroide hyperplasie pour compenser le
défaut en maintenant le niveau minimal d'hormones thyroidiennes production pour garder le
patient euthyroidien. Le défaut d'organisation est le mieux démontré par la test de décharge de
perchlorate qui est considéré comme diagnostique chez les enfants atteints de surdité
goitreuse. Cependant, certains auteurs ont signalé des variations considérables dans ce test
(Thould, 1964).

Le syndrome de Pendred représente 4 a 10% des cas de surdité congénitale chez
I'enfant. 1l est de plus en plus reconnu dans les endroits ou la carence en iode est répandue,
bien que I’association ne soit pas encore claire. Le défaut auditif apparait tot dans la vie et
n'est pas réversible une fois établi. Le goitre apparait généralement dans les années pré
pubéres et sa taille progresse par la suite. La chirurgie n'est pas indiquée, mais la thyroxine

doit étre administrée des que le diagnostic est posé et poursuivi a vie jusqu'a réduire la taille
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du goitre et prévenir les récidives. En raison de la grande pénétrance de I'état et en raison des
avantages possibles, les fréres et sceurs de cas connus devraient recevoir de la thyroxine du
premier jour de la vie. Le conseil génetique devrait étre accessible aux parents qui ont un
enfant atteint de Syndrome de Pendred et aux jeunes adultes atteints de cette maladie (Elamin,
1961).

1.7. Traitements
Pour compenser la surdité, il existe cing solutions principales :

v’ les appareils auditifs ou prothese auditive, dont I’ancétre est le sonotone.

Les microphones
Captent les vibrations sonores extérieures.

Restitue le signal sonore dans
le conduit auditif.

) \ L’écouteur

{
La pile \ i
Permet de fournir I'énergie nécessaire \ 7 all
a laide auditive. \~i .

L’amplificateur
Analyse le signal acoustique et ajuste
son amplification en fonction de
I'environnement dans lequel
vous vous trouvez.

Figure 1.18 : Appareil auditif (Nevoux, 2017)

v les implants : on vient poser un boitier sur le nerf auditif de la personne, une partie

sur le crane se charge de la transmission (figure 1.18).
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Partie externe
avec processeur

Partie interne
de I'inmplant

Nerf auditif

‘\,’J Faisceau

d’electrodes

Figure 11.19: Un implant cochléaire (House, 1976)

Les appareils auditifs (figure 1.18) compensent des pertes auditives de légéres a
profondes. A un certain moment, quand les appareils auditifs ne parviennent plus dégager

suffisamment de décibels (les plus puissants montent a 146 décibels), I’audition est perdue.

D’apres les ORL, on devrait passer a des implants quand 1’apport des appareils auditifs
n’est pas satisfaisant. Les reégles de pose des implants sont actuellement en train de s’élargir :
on voit maintenant des sourds de 50 ans se faire implanter (le nerf auditif n’est pas dans un
superbe état) (Linder, 2013).

11.7.1. Aides auditives

Les aides auditives (ou protheses auditives) captent le son, I’amplifient et I’envoient
vers le conduit auditif pour le faire passer a travers 1’oreille moyenne jusqu’a I’oreille interne,

siege du nerf auditif (Cochlear, 2018).
11.7.1.1. Utilisation des aides auditives

Les aides auditives sont surtout utiles aux personnes souffrant d’une perte auditive
modérée a profonde dont les causes peuvent étre les suivantes (Cochlear, 2018).
« Endommagement des cellules sensorielles lié au vieillissement naturel
« Exposition a des bruits forts
e Réaction a des substances chimiques

o [Facteurs génetiques
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11.7.1.2. Fonctionnement des aides auditives

Les aides auditives amplifient les sons. Il en existe différents types et styles et sont

toutes constituées par des éléments similaires :

e Une pile qui alimente I'appareil,
« Un microphone qui capte les signaux sonores,
« Unamplificateur qui rend le son plus fort,

e Un haut-parleur envoie le son amplifié a travers I’oreille externe.

Certaines prothéses auditives sont équipées d’un processeur numérique susceptible de

contribuer a I’élimination des parasites (sifflements) ou a ’amélioration de la qualité du son.

Avec ’aide d’un audioprothésiste, on peut profiter d’une prothése auditive qui répond a des
besoins particuliers compte tenu de : I’importance de la perte auditive, la forme de pavillon,
de conduit et présentant des réglages adaptés aux différents environnements tels qu’une salle

de classe, un restaurant, 1’écoute de la musique, etc... (Alba, 2016).
11.7.1.3. Avantages procurés par une aide auditive :
De nombreux porteurs d'aide auditive rapportent les faits suivants :

e Amélioration de I’audition et de la compréhension de la parole dans la plupart des
situations

« participation plus active lors de réunions ou de conversations en groupe

e Amélioration de ’audition des sons doux ou ténus qu’ils n’entendaient plus depuis

leur perte auditive (Cochlear, 2018).
11.7.2 Probabilité d’implants cochléaire

Les implants cochléaires sont des prothéses électriques qui ont pour ambition de
pallier une déficience bilatérale de I’oreille interne, qu’elle soit profonde ou séveére, acquise
ou congénitale. Contrairement aux protheses auditives acoustiques, qui agissent par
I’intermédiaire de 1’organe de Corti, les implants cochléaires stimulent directement les
neurones auditifs (Mondain, 2005).
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Conséquences d’une implantation inconsidérée

» Préjudice ressenti par I'implanté ou sa famille : Pour I’adulte devenu sourd :
déstabilisation psychologique d’avoir accepté une opération chirurgicale qui s’avoue
étre un échec, désespoir que plus rien ne soit possible désormais pour retrouver
I’audition. Pour les parents d’enfants sourds : sentiment de culpabilité pour ceux qui
ont pris la responsabilité de faire implanter leur enfant. Leur vie a été bouleversée par
I’annonce du diagnostic, ils ont dii consentir de nombreux efforts pour aider leur
enfant a surmonter son handicap. On comprend, dans ces conditions, que la
désillusion familiale puisse étre extrémement forte et revendicatrice.

» Technique elle-méme Elle risque d’étre discréditée aupres de parents dont 1’enfant
serait susceptible d’en bénéficier. Or 1’age d’implantation d’un enfant sourd de

naissance est essentiel pour la qualité du résultat (Mondain, 2005)
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1. Objectif de I’étude

Notre étude comporte deux parties distinctes ;

> Partie épidémiologique : consiste a recenser dans un premier temps le nombre des
enfants sourds muets dans la wilaya de TEBESSA quel que soit le type de la surdité
(acquise ou héréditaire).

> Partie génétique: cette partie s’orientait vers une étude génétique exprimée par la
réalisation et I’analyse des arbres généalogiques.

2. Lieu et période de I’étude

Notre stage, qui s’est étalée du 26 janvier 2020 jusqu’au 15 mars 2020 a été réalisé au sein

de ’environnement suivant :

v' La direction des activités sociales TEBESSA
v' L’école des jeunes sourds Bekkaria TEBESSA.

3. Echantillons
3.1. Taille de I'échantillon

Le nombre total des sourds muets s’¢leve a 3000 ; 1095 d’entre eux sont agés de 18
ans ou moins et 1905 sont agés de plus de 18 ans. Parmi ces enfants 527 enfants sont
normalement a 1’4ge de scolarisation (5 a 18 ans). Nous avons pu étudier un échantillon de 93

enfants scolarisés au niveau de I’école des sourds muets (Figure 11.1).
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Recensement de 3000 sourds muets tous
ages compris

S

1095 enfants (age inférieur ou égal 18 ans)

U

527 enfants (4ge compris entre 5 et 18
ans)

J

93 enfants (notre échantillon
scolarisé au niveau de I’école
des jeunes sourds)

S

1905 adultes (age supérieur 18 ans)

Figure 11.1 : Nombre total des sourds muets recensé dans la Wilaya de TEBESSA

3.2. Population cible

Notre population cible (n=93) est constituée d’un groupe des enfants remplissant les

critéres de diagnostic de la surdité (acquise ou héréditaire) scolarisés a 1’école des enfants

atteints de surdité.

4. Criteres d'inclusion

Les critéres d’inclusion qui ont été pris en compte sont les suivants :

v" Pour la population cible

> nous avons admis dans notre échantillon les enfants

sourds-muets scolarisé a 1’école des sourds quel que soit leur age et leur sexe.

v" Pour la population saine : nous avons admis dans notre échantillon des enfants sains

ne présentant aucune pathologie apparente.
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5. Déroulement de I’enquéte

Notre enquéte a permis de recenser 3000 sourds-muets dans de la wilaya de
TEBESSA, nous avons pu rencontrer 93 enfants sourds, durant une période du trois mois; du
26 janvier 2020 jusqu’au 15 mars 2020, nous avons utilisé un questionnaire de
renseignements comportant différentes rubriques concernant les données, anthropométriques,

socioéconomiques des enfants sourds.

6. Pré-test et validation de I’instrument de collecte

Nous avons consulté les dossiers des enfants sourds-muets et selon les renseignements

disponibles, des modifications ont été rapportées sur le pré-questionnaire.

7. Questionnaire

Aprés consultation des dossiers, la prise de contact avec les enfants sourds-muets,
ainsi que les enfants sains, nous les avons questionnés en tenant compte de nos critéres
d'inclusion aprés avoir expliqué le but de notre étude et obtenu le consentement de leurs
parents (Annexe3).

Lorsque nous étions face a un enfant sourd, I’interrogatoire des parents est
indispensable afin de récapituler I’histoire évolutive de la surdité ainsi que pour rechercher
des cas similaires chez les apparentés et le mode de transmission.

Suite au questionnaire, Il a fallu tracer un arbre genéalogique et rechercher s’il y a une
consanguinité. Nous avons également recherché dans la famille d’autres pathologies qui
pourraient avoir un rapport avec la surdité.

Les accords suivants ont été recueillis :

+ Age ; poids ; taille ; commune ; sexe ; maladie congénitale ; Age d’apparition de la
maladie ; autres maladies associées ; accouchement a terme ; prématuré ; Rang de
I’enfant ; nombre de fréres ; nombre de sceurs ; grossesse normale ; grossesse a
risque ; degré de surdité; capacité a prononcer les mots (apte, moyenne,
incapable).

» Informations des parents :

+ Age actuel de la mere; age a la naissance du bébé ; age de mariage ; age de
ménharche de la mére ; nombre de fausses couches ; utilisations des contraceptifs
avant ’arrivée de I’enfant.

+ Age actuel du pere ; Age a la naissance du bébé ; age de mariage
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Niveau socio-économique
+ Niveau d’instruction (enfant, pere, mere)

8. Contraintes

Aujourd’hui encore, le diagnostic des maladies génétiques et la compréhension des
mécanismes physiopathologiques qui en découlent demeurent difficile. Une connaissance
solide de ces différents parametres est cependant impérative si 1’on espere développer des
thérapies efficaces. Concernant les sourds, majoritairement d’origine génétique, dont les
génes responsables ne sont pas toujours identifiés.
Dans les cas ou le géne causal est clairement déterminé, il n’est pourtant pas rare de faire face
a des problemes de diagnostic. Cette absence d’information génétique peut non seulement
nuire a la prise en charge des malades et a leur inclusion dans d’éventuels essais
thérapeutiques mais également au développement de nouveaux outils thérapeutiques, pour

cela nous avons trouvé plusieurs obstacles comme :

v De la part des sourds-muets :

e La plupart des sourds ne connaissent pas précisément le géne causal de leur surdité
ceci est d0 a I'absence totale des laboratoires nationaux d’analyse genétique.

e Le mauvais état psychologique de quelques malades.

e Manque d’information sur les antécédents familiaux ce qui rend quelques arbres
génealogiques peu informatifs.

e La difficulté de communication avec les enfants sourds (présence obligatoire d’une
personne formée pour communiquer avec eux).

e C(Certains des malades n’ont pas accepté de répondre a nos questions car ils n’ont pas
compris 1’objectif de 1’étude.

e [L’absence des parents des enfants dans le centre des sourds parce que la plupart sont

des internes et ils vivent dans des endroits reculés.

v' A cause de la situation du Covid-19 :
e Le confinement et la difficulté de rencontrer le bindbme ainsi que 1’encadreur.

e La fermeture de tous les établissements y compris le centre des sourds.
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9. Données sociodémographiques
9.1. Age :

La distribution de la population a été réalisée selon les trois niveaux d’éducation
scolaire dans 1’établissement en fonction des tranches d’age suivantes : [5-7] ans, [8-12] ans,
[13-18] ans.

Tableau I1.1 : classification des tranches d’Age de la population étudiée.

Age Distribution

[5-7] ans Les classes de Prononciation
[8-12] ans Les classes primaires
[13-18] ans Les classes moyennes

9.2. Age d’apparition de la maladie

Concernant I’age d’apparition de la surdi-mutité on a classé les enfants selon que :

La maladie est congénitale (a la naissance) ou non (s’est développé pendant 1’enfance)

9.3. Niveau socioéconomique :

La nouvelle grille des salaires de la fonction publique comporte 17 catégories et 7
subdivisions. Ces catégories sont classées en cing groupes :

a. Groupe exécution : comporte les catégories de 1 a 6 et comptant les employés et agents de
basse qualification (chémeurs, travailleurs occasionnels, pensionnaires, travailleurs manuels,
retraités, chauffeurs, ...) ;

b. Groupe maitrise : renferme les catégories 7 et 8 comportant les enseignants, directeurs des
¢coles primaires et adjoints techniques... ;

c. Groupe d’application : renferme les catégories 9 et 10 et composé de techniciens
supérieurs, enseignants techniques de lycée.......

d. Groupe conception : renferme les catégories de 11 a 17 et concerne les ingénieurs,
enseignants, militaires, vétérinaires... ;

e. Groupe des sections hors catégorie : qui concernent les maitres assistants, les chercheurs

et les universitaires et les médecins... ;
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Selon I’ONS 2013, les dépenses des ménages algériens ont triplé en une décennie. Ils
déboursent ainsi en moyenne pres de 50 000 DA mensuellement pour couvrir leurs besoins.

Sur cette base, le revenu du ménage est classe en 3 niveaux selon les groupes des catégories
de la nouvelle grille des salaires de la fonction publique, et selon I’état des patientes comme

suit :

+ Niveau bas : revenu < 50 000 DA ; comprenant les groupes 1,2 et 3
+ Niveau moyen : 50 000 DA < revenu < 80 000 DA ; comprenant le groupe 4
+ Niveau élevé : revenu >80 000 DA ; englobant le groupe 5

9.4. Niveau d’instruction

Selon les données de I’ONS 2013, les malades et leurs parents sont classées en 3 groupes :

+ Niveau bas (analphabéte, primaire)
+ Niveau moyen (moyen et secondaire)
+ Niveau supérieur (universitaire)

9.5. Résidence

Le milieu original des sourds-muets a été noté, selon leurs communes.

10. Données anthropométriques
10.1. Indice de masse corporelle (IMC)

La formule pour calculer I’IMC est la suivante

IMC= [Poids (kg)/Taille (m?)]

+ Les mesures du poids des enfants a été faite a 1’aide d’une pése personne.
+ La mesure de la taille a été faite a I’aide d’un métre ruban de couturiére.
La classification de I’'IMC chez I’enfant selon 1’ International Obesity Task Force 10TF

est représentée dans les courbes suivantes :
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La classification de I'IMC selon IOTF chez les filles est représentée dans cette courbe

Poids (kg) / Taille? (m)

Indice de Masse Corporelle (IMC)

0
34
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Figure 11.02 : Indice de masse corporelle chez les filles de 0 a 18 ans
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La classification de I’IMC selon IOTF chez les garcons est représentée dans cette courbe

Indice de Masse Corporelle (IMC) = Poids (kg) / Tallle* (m)
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Figure 11.03 :
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Indice de masse corporelle chez les garcons de 0 & 18 ans
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11. Arbres généalogiques (pédigrées)
a. Pédigrées

A c6té de I’age, I’anamnése familiale est un procédé qui permet de tracer un pédigrée
complet et informatif. L’interrogatoire des parents des sourds-muets est obligatoire afin de
récapituler les antécédents familiaux par une recherche de consanguinité parentale, recherche
des cas similaires dans la fratrie et les ascendants, d’enquéter sur les cas d’avortement ou de
maladie survenu chez la fratrie et les ascendants et enfin de dresser un arbre généalogique et
¢tablir le mode de transmission. Une fois que I’histoire médicale est vérifiée, on trace un arbre

génealogique pour chaque famille sélectionnée.
b. Analyses de la ségrégation familiale

Les analyses de ségrégation familiale étudient la distribution familiale de la surdi-
mutité dans des familles et cherchent a déterminer le modéle qui explique le mieux les
données observées, notamment a mettre en évidence un éventuel géne majeur parmi
I’ensemble des facteurs intervenant dans le déterminisme d’une maladie. Ces analyses ont été
faites soit dans des familles clairement identifiees, soit dans des familles recensees par

I’intermédiaire d’un cas non sélectionné pour ses antécédents familiaux.
c. Consanguinité

Au cours du questionnement des sourds et leurs parents afin de tracer les arbres
généalogiques, on a essayé de connaitre I’existence des mariages consanguin dans la famille

de chaque malade et le degré de parenté entre les parents qui ont eu un (des) enfant(s)

malade(s). Nous avons utilisé le tableau suivant pour définir le degré de parenté entre le

malade et ses antécédents familiaux
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Tableau 11.2 : degrés de parenté (famidac, 1998-2020)

Relation Désignation Homme Femme Degré

Les grands- grands-parents Grand pere Grand-mere 2
parents

les descendants  Enfants fils fille 1

Les freres et / Oncles Tantes 3
soeurs des

parents

Descendants des Petits enfants Petit fils Petite fille 2
descendants
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d. Légende

L[]
O

<

0/“

O
&S
j7.]

NmQO,

aCOTS

Individu de sexe masculin
Individu de sexe féminin
Individu de sexe inconnu
Grossesse en cours
Individus sains

Individus atteints
Individus décédeés
Femme conductrice (maladies lieées a I'X)
Mariage

Mariage consanguin
Jumeaux

Jumeaux monozygotes
Fausse couche

Interruption médicale de grossesse

Figure 11.4: symboles des pédigrées
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12. Traitements des données

Les données ont été informatisées a I’aide du logiciel Excel 2013, puis I’analyse des résultats

a été effectuée a I’aide des logiciels suivants :

v

< S X

< S

Minitab.

Graph-pad prism 7.

Le seuil de signification a été fixé a a=0.05.

F-tree pour les arbres généalogiques

La comparaison de certaines variables quantitatives a été faite au moyen du test T de
Student.

L’analyse des variables qualitatives a été faite au moyen du test de y2,

Le calcul de I’odds ratio qui est une mesure statistique souvent utilisée en
épidémiologie, mesurant le risque de survenue d'un événement dans un groupe par
rapport a I’autre a été réalisé aussi a I’aide du logiciel Graph-pad prism 7 mentionné

ci-dessus.

Les résultats sont représentés sous forme des tableaux et des figures.

13. Matériels utilisés pour I’audiométrie

Figure Il .5 Audiogramme tonal utilisé dans le centre des sourds-muets BEKKARIA
TEBESSA
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Figure 11.6 Casque utilisé pour ’audiogramme tonal
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Chapitre III : Résultats

l. Résultats de recensement total des sourds-muets dans la Wilaya de

Tébessa

Le recensement total des sourds-muets dans la Wilaya de Tébessa (jusqu’au Février
2020) nous a été communiqué aimablement par la Direction des Activités Sociales de la
Wilaya de TEBESSA (DAS). 1l s’est avéré que le nombre total des sourds muets s’éleve

3000 personnes.
I.1. Répartition des sourds-muets de la wilaya de TEBESSA selon les tranches d’age

Les 3000 sourds muets recensés dans la Wilaya de Tébessa ont été classés en tranches

d’age comme le montre la figure I11.1

30,00%

25,00% 24,63%
) ()
21,03% m[0-3[

@ 20,00% - 6% 17,83% [3-5[

g [5-18]

g 15,00%

s o 5650 ] 18-35]

o] , (]

a 10,00% - 206% 135-60]
5,00% H >60
0,00% - ‘ ‘ ‘ ‘

[0-3[ [3-5[ [5-18] ]18-35] ]35-60] >60
Tranches d'age

Figure III.1: Répartition des sourds muets en fonction de tranches d’age

La tranche d’age la plus représentée chez les personnes atteintes de la surdimutité au
niveau de la Wilaya de Tébessa est celle supérieure a 60 ans suivie de celle comprise entre 35
et 60 ans. Les tranches d’age [0-3[et [3-5[sont les moins représentées avec les pourcentages
de 9.06 et 9.86 respectivement. La tranche d’age de scolarisation est celle de [5-18], elle

représente 17.56% du nombre total des sourds muets de la Wilaya
1.2. Répartition des sourds-muets dans la wilaya de TEBESSA selon le sexe

La répartition des 3000 sourds muets recensés au niveau de la Wilaya de TEBESSA en

fonction du sexe est représentée dans la figure 111.2
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H femmes

53,96% hommes

g

Figure 111.2 : Répartition des sourds-muets selon le sexe

Le sexe masculin est plus touché par la maladie avec un pourcentage de 53.96% et un sexe

ratio de 1.17.
1.3. Répartition des sourds-muets dans la wilaya de TEBESSA selon leur handicap

Les 3000 sourds muets recensés au niveau de la Wilaya de TEBESSA ont été classées en

fonction qu’ils soient atteints ou non d’autres handicaps (figure I11.3)

W <100%

>100%

Figure 111.3: Répartition des sourds-muets selon le handicap

On observe que 61.80% des sourds-muets n’ont pas une autre maladie handicapante versus

38.20% qui présentent d’autres maladies associées.
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IT : Résultats de I’étude des caractéristiques des individus de I’échantillon

L’¢échantillon comprend un groupe d’enfants atteints de surdimutité scolarisé au niveau de

I’école des jeunes sourds et un groupe d’enfants sains.
I1.1. Répartition de I’échantillon selon les tranches d'age

La fréquence des enquétés a été étudiée en fonction de 1’4ge qui a été

subdivisé en tranches suivantes:[5-7] ans, [8-12] ans, [13-18] ans. (Figure 111.4)

60,00% 52,69%

50,00%

40,00%

30,00% MW Sains

Sourds
20,00%

Echantillon (%)

10,00%

0,00%
[5-7] [8-12] [13-18]

Age (ans)

Figure 111.4 : Répartition de I’ échantillon selon I'age.
La différence entre les deux groupes (sourds et sains) est significative (P =0.0035).
Pour le groupe sourd-muet, la tranche d'age la plus représenté concerne les enfants de [13-18]
ans de 52.69%, suivie par la tranche d’age de [8-12] ans de 34.41 %. La tranche d’age la
moins représenté est celle de [5-7] ans avec un faible pourcentage de 12.90 %.

I1.2. Répartition de I’échantillon en fonction du sexe

Le tableau I11.1 représente la répartition de 1’échantillon (enfants atteints de la surdité
et enfants témoins) en fonction de leur sexe. La différence entre les deux groupes est non

significative.
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Tableau 111.1 : répartition de I’échantillon selon le sexe

Sexe

Groupe Filles

Garcons

Sourds-muets 36 57
% 38,71% 61,29%
Sains 44 49

% 47,31% 52,69%
P=0.2361

Khi deux =1.40

La figure I11.5 représente la répartition des enfants sourds en fonction du sexe

Sourds

m Filles
Gargons

61%

N

Figure 111.5: Distribution des sourds-muets selon le sexe.

Les garcons représentent le pourcentage le plus touché par la maladie par rapport aux

filles avec un sex-ratio d’une valeur de 1.58 en faveur des garcons.

11.3 : Répartition de I’échantillon selon I’indice de masse corporelle (IMC)

Figure 111.6 La figure représente la répartition des deux groupes étudiés selon I'IMC
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40,00%
35,00%
30,00%
25,00%
20,00%
15,00%
10,00%

5,00%

0,00%

Echantillon

36,02%

23,12%
7,53%
6,45%
2,69%
0,54% ‘ > 0,00%
Maigreur Normale Obese Surpoids

IMC

Sains

H Sourds

Figure II1.6: Répartition de I’échantillon selon ’IMC

L’IMC varie en fonction du sexe et de I’age. Selon la courbe de corpulence de Tauber

et al. 2008 et L’OMS 2007, On remarque que le pourcentage des enfants maigres chez les

Sourds-muets est supérieur a celui des enfants sains. Cette différence est significative avec un
p =0.0001 khi2 =20.4.

11.4. Répartition de I’échantillon en fonction du niveau socioéconomique

La comparaison des enfants des deux groupes selon leur niveau socioéconomique est

représentée dans la figure 111.7. La différence est hautement significative avec un P=0.0001.
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70,00% - 6129% o ono,
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Figure 111.7: Répartition de I’échantillon selon leur niveau socioéconomique

Le groupe sourd renferme 61.29 % et 34.41 % avec les statuts bas et moyen
respectivement versus le groupe sain avec 22.58 % et 60.22%. Les deux groupes renferment
des pourcentages bas en ce qui concerne le statut élevé.

IL.5. Répartition de I’échantillon selon leur Niveau d’instruction

La comparaison des enfants sourds-muets et enfants sains selon le niveau d’instruction
est représentés dans le tableau I111.2. Les résultats révelent une différence hautement
significative P=0.0001.

Tableau II1.2: Répartition de I’échantillon selon leur niveau d’instruction

Niveau
D’ instruction Les enfants
Sourds-muets Sains
Prononciation 15 0
% 16,13% 0,00%
Primaire 42 38
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45 16%

38 71%

20.16

La comparaison entre le niveau d’instruction des enfants sourds-muets et les enfants

sains a révélé une différence hautement significative, la proportion des sourds avec un
niveau d’instruction primaire était plus importante avec un taux de 45.16 % versus 40.86 %odu

groupe sain.

De plus, cette méme comparaison entres les parents des enfants sourds et sains a révélé une
différence hautement significative que ce soit pour la mére ou le pere (tableau 111 3).

Tableau II1.3 : Répartition des parents de 1’échantillon selon leur niveau d’instruction

Sourds- Sourds-muets
muets

51,61% 74,19%

22,58%

La différence est
hautement significative
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11.6. Répartition de I’échantillon selon ’utilisation des contraceptifs avant ’arrivée de
bébe

La Figure 111.8 représente la répartition des deux groupes étudiés selon 1’utilisation

des mamans des contraceptifs avant I’arrivée de bébé

_~~ 58,06% 58,06%
60,00% ) | ‘

50,00%

40,00%

30,00% W Sains

Sourds
20,00%

Echantillon (%)

10,00%

0,00%

Non Oui
Utilisation des contraceptifs avant I'arrivée du bébé

Figure 111.8 : Répartition de I’échantillon selon I’utilisation des contraceptifs avant
I’arrivée de bébé
Les 2 groupes sains et sourds ont les méme pourcentages concernant 1’utilisation ou non
des mamans des contraceptifs avant I’arrivée du bébé ; 41.94 % pour celles qui utilisent les
contraceptifs et 58.06 % pour celles qui ne les utilisent pas. Il n’y a pas une différence

significative entre les deux groupes (P=0.99).

I1.7 Répartition de I’échantillon selon le type de grossesse (Normale/ a risque)

La figure représente la répartition des deux groupes étudiés selon la grossesse (Figure 111.9)
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Figure 111.9 : Répartition de I’échantillon selon la grossesse
Le taux de grossesse normale ou a risque chez les deux groupes sains et malades est trés
proche avec un pourcentage relativement bas de 8.6 % de grossesse a risque et 10.75% chez
les sourds ,contre un pourcentage élevé de 91.40 % de grossesse normale chez les sains et
89.25% chez les sourds. P=0.80il n’y a pas de différence significative entre les deux
groupes.
11.8 Répartition de I’échantillon selon I’4ge la naissance du bébé

La Figure I11.10 représente la répartition des deux groupes étudiés selon I’dge a la naissance

du bébé

65,59%

70,00% -

60,00% -

46,24%

50,00% - 41,94%

40,00%
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Figure 111.10 : Répartition de I’échantillon selon I’4ge a la naissance du bébé

Cette comparaison a révélé un P= 0.008, Il y’a une différence significative ; les
femmes &gées de plus de 30 ont un odds ratio de 3 ,cela veut dire qu’une maman agée entre

30 a 40 ans court un risque de 4 fois de plus d’avoir un enfant atteint ; et celles qui ont plus
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de 40 ans ont un odds ratio de 4.4 ce qui veut dire qu’elles ont un risque de 4 fois de plus
d’avoir un enfant sourd .

I1.9. Répartition de I’échantillon selon le nombre de fausses couches

La Figure I11.11 : représente la répartition de I’échantillon selon le nombre de fausses

couches des mamans

1
:J
5
N
S

80,00% 67,74%

60,00% -

40,00% - u Sai
° 15,05% Sains

16,13% 9
20,00% - 6,45% LL83% 5,38% Sourds

ey

0 1 2 3
Nombre de fausses couches

Echantillon (%)

0,00%

Figure 111.11 : Répartition de I’échantillon selon nombre de fausses couches des mamans

L’histogramme ci-dessus montre les résultats de nombre de fausses couches des mamans des
deux groupes sain et sourd le taux le plus élevé représente celles qui n’ont pas eu de fausses
couches dans les deux groupes 77.42 % chez les sains et 67.74 % chez les sourds, suivis d’un
taux de 16.13 % de femmes qui ont fait une seule fausse couche chez les sains et 15.05%
chez les sourds , un taux relativement faible pour celles qui ont 2 fausses couches 6.45% pour
les sains et 11.83 % pour les sourds et enfin 0.00 % pour celles qui ont fait 3 fausses couches
chez les sains et 5.38 % chez les sourds (p=0.06)

11.10. Répartition de I’échantillon selon I’Age de puberté de la maman

La Figure 111.12 représente la répartition de 1’échantillon selon 1’age de puberté des mamans

des enfants
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Figure 111.12 : Répartition de I’échantillon selon I’Age de puberté des

mamans

La différence entre les deux groupes (sourds et sains) est non significative (P =0.12).

49.46% des mamans ont une puberté normale chez les sourds et 62.37 % chez les sains
appartiennent a la catégorie [10-13] ans; 3.23% des mamans qui ont une puberté précoce
chez les sourds et 4.30% chez les sains d’un age moins de 9 ans ; 47.31% des mamans qui ont

une puberté retardée chez les sourds et 33.33 %ont un age >=14 ans.

I1.11 Répartition de I’échantillon selon la capacité a prononcer les mots

La Figure 111.13 représente la répartition des deux groupes étudiés selon la capacité a

prononcer les mots
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Figure 111.13 : Répartition de I’échantillon selon la capacité de prononciation

Nos deux groupes se répartissent selon la capacité a prononcer les mots: le
groupe sains compte 0 % de cas incapable a prononcer les mots contre 96.77 % chez
les sourds, le groupe sain compte egalement 0 % de cas moyens contre 3.23 % chez
les sourds, le groupe sain compte 100 % d’enfants apte a prononcer les mots contre
0% de sourds.
P=0.0001 khi2=199.2 il y’a une différence hautement significative concernant cette
classification.
11.L12 : Répartition des enfants sourds-muets selon 1’Age d’apparition de la
maladie

Les enfants sourds muets ont ¢été classés en fonction de 1’age d’apparition de la

maladie que ce soit congénitale ou tardive (figure 111.14).
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Figure 111.14 : Répartition des enfants sourds-muets selon I’Age d’apparition de la

maladie

L’histogramme ci-dessus montre les pourcentages des enfants sourds répartis selon

I’age d’apparition de leur maladie ; on observe des valeurs faibles et trés proches pour les

différents ages d’apparition versus un pourcentage trés ¢levé pour I’apparition congénitale qui

est estimé a 80.65%o.

11.13. Répartition des sourds-muets selon I’origine géographique

La répartition des malades en fonction de leur origine géographique (commune) est

représentée dans la figure 111.15

Sourds

M Bir El-Ater

B Chraia

M El-Ma Labiod

B E-lhamamet

M EL-Ogla

H Ferken
Laouinet
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Figure 111.15: Répartition des enfants sourds-muets selon I’origine géographique
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Les enfants sourds-muets originaires de la ville de Tébessa sont les plus nombreux
avec un taux de 55%, suivis par Bir El-Ater avec un taux de 27% puis Chraia avec un
pourcentage plus faible de 9% et enfin les pourcentages les plus faibles viennent des sourds
originaires de Laouinet, Negrine et El-malabiod avec une valeur de 1-2%. Les sourds-muets
étaient majoritairement citadins.

11.14. Répartition des sourds-muets selon le degré de surdité

On distingue le degré de surdité selon le bureau international d’audiophonologie en
trois déficiences auditives: Moyennes, par une perte tonale moyenne comprise entre 41 et 70
dB HL ; Séveres, par une perte tonale moyenne de 71 a 90 dB HL ; Profondes, par une perte

tonale moyenne > 91 dB. HL Aucune perception de la parole.

La Figure 111.16 représente la répartition du groupe sourd selon le degré de surdité.
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Figure 111.16 : Répartition de I’échantillon selon le degré de surdité
Dans la figure ci-dessus on observe la répartition des sourds selon le degré de surdité :
52.69% ont une surdité profonde, 40.86 % ont une surdité sévere et enfin 6.45 % seulement
ont une surdité moyenne. Donc la majorité des enfants sourds-muets ont une surdité profonde.
11.15. Répartition des malades en fonction des pathologies associées

La Figure 111.17 représente les maladies ou troubles associees au groupe des sourds
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Figure 111.17 : Répartition des malades en fonction des maladies associées (groupe

sourd)

L’histogramme ci-dessus représente les maladies associées a la surdité chez notre
population étudiée, on observe que la plus grande majorité des sourds n’ont aucune maladie
avec un pourcentage de 93.55 % suivie de 3.23 % qui souffrent d’une dystrophie musculaire,

1.08 % soufrent d’épilepsie, 1.08 % sont handicapés et 1.08 % ont un retard mental.

I1.16. Répartition de I’échantillon en fonction de la présence/absence des antécédents
familiaux
La comparaison des individus des deux groupes selon la présence des antécédents

familiaux est représentée dans la figure 11118. La différence est significative p<0.0001.
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Figure 111.18 : Répartition de I’échantillon selon la présence ou I’absence des

antécédents familiaux.

La répartition de [D’échantillon en fonction de la présence des antécédents
familiaux a révélé une différence hautement significative avec un p inférieur a
0.0001. La proportion des sourds-muets avec antécédents familiaux de la surdité est
de 77.42% versus 0% cas chez le groupe sain. OR infini, 95% CI (95.32 — infini).
Les personnes ayant des antécédents familiaux de surdimutité courent un risque

accru d’avoir la maladie.

I1.17. Répartition de I’échantillon en fonction de la présence/absence de
mariage consanguin

Le tableau I11.4 représente la répartition des enfants sourds-muets et les enfants
sains selon la présence ou 1’absence de mariage consanguin.

Tableau 111.4 : Répartition de I’échantillon selon la présence ou I’absence du mariage

consanguin

Mariage consanguin

Groupe Oui Non
Sourds 61 32
Pourcentage 65,59% 34,41%

Sains 22 71
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Pourcentage 23,66% 76,34%
Khi 2 33.09
P= 0.0001
OR= 6.15
Cl= (3.19-11.5)

Le taux de mariage consanguin chez le groupe sourds est de65.59 % versus
23.66 % chez le groupe sain. La différence est hautement significative entre les
deux groupes avec un p= 0.0001.La valeur de 1’odds ratio est de 6.15, cela veut dire
qu'un individu sourd court un risque de 6.15 fois de plus d’étre issu d’un mariage

consanguin par rapport a une personne saine.
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Il. Arbres généalogiques
I1.1. Analyse des pédigrées
11.1.1 Famille « 1 »

Tableau I11.5 Renseignements de I’enfant 1.

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.1 M 9 ans Oui (grand Oui
parents)

S CEETEN| .
. § e ke [TIITT)
b

Figure 111.19 : Arbre généalogique de la famille 01
Dans ce pedigrée (Fig. 111.19) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Les parents de I’enfant IV.1 sont sains.

+ 1l 'y a que des hommes atteints.

+ Il n’y a pas de personnes malades dans toutes les générations.
+ Il n’y a aucune transmission pére-fils.

Ces observations sont conformes au mode de transmission Autosomique récessif.

Ce mode de transmission est favorisé par la consanguinité. On estime qu’environ trois
quarts des surdités non syndromiques se transmettent sur le mode AR et ce mode est le

deuxiéme en fréquence dans les surdités syndromiques.
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11.1.2 Famille « 2 »

Tableau I11.6Renseignements de I’enfant 2

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.1 M 13 ans Oui Oui

I

[ o SEEEEY EE]])

I ; T

Nooaianesyennst

Figure 111.20Arbre génealogique de la famille 2

Dans ce pedigrée (Fig. 111.20) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Les parents de chaque enfant malade sont sains (IV.1), (IV.6) et (IV.12) donc
on constate que 1’'un des deux parents est porteur du géne muté.

+ Pas toutes les générations ne sont malades.

-

Autant de filles que de garcons sont touchés

%+ Il est nécessaire de noter que le mariage consanguin favorise [’apparition
d’une maladie a transmission récessive ce qui pouvait €tre le cas pour cette
famille.

Ces observations sont conformes au mode de transmission autosomique récessif.

Ce mode de transmission est favorisé par la consanguinité. On estime
qu’environ trois quarts des surdités non syndromiques se transmettent sur le mode

AR et ce mode est le deuxiéme en fréquence dans les surdités syndromiqgues.
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11.1.3 Famille « 3 »

Tableau I11.7 Renseignements de ’enfant 3

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V1.4 M 13 ans Oui Non
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Figure 111.21 : Arbre généalogique de la famille 3

Dans ce pedigrée (Fig.111.21) constitué de quatre géneérations, on observe que :

+ L’enfant IV.4 est le seul individu atteint de sa famille sachant que ses parents sont
apparentés et les 2 sont sains.
+ On pourrait dire gu'une néo mutation s'est produite dans les cellules sexuelles du pére

(I11.2) ou de la mére (111.11) et donc en deduire que ¢’est une néo mutation il y a une
probabilité que la surdité soit acquise.

11.1.4 Famille « 4 »

Tableau I11.8: Renseignements de 1’enfant 4
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Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V1.2 F 13 ans Oui Oui
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Figure 111.22 : Arbre généalogique de la famille 4
Dans ce pedigrée (Fig.111.22) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Toutes les filles d’un homme atteint sont atteintes (IV.2) et (IIL.5).

+ Il y a plus de femmes atteintes que d’hommes (1.4), (IL.3), (IL.7), (IIL5) et (IV.2)
contre (11.1) et (111.3).

+ Il n’y a aucune transmission pére-fils ; I’individu (II1.3) est atteint on constate qu’il a
eu le gene muté de sa mére malade (11.7) porté sur un chromosome X.

Ces observations sont conformes au mode de transmission 1ié a I’X dominant

Chez les femmes, 1’X porteur de la mutation génétique dominant est rare, comme dans le
syndrome d’Alport, la surdité est dite dominante liée a I’X, et les femmes ne sont alors pas
seulement en mesure de transmettre la surdité, elles en sont aussi atteintes, de facon moins

sévere que les garcons.
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11.1.5 Famille « 5 »

Tableau 111.9 Renseignements de I’enfant 5

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.2 F 8 ans Oui (grands Oui
parents)
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Figure 111.23 : Arbre généalogique de la famille
Dans ce pedigrée (Fig.111.23) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Le pere de IV.2 est malade alors que le pére de 11.4 (qui est sa tante paternelle) est
sain ce qui veut dire que la maman est forcément porteuse du géene muté.

+ Autant de filles que de garcons sont touchés

+ Si 11.8 était également malade on pourrait dire que le mode de transmission est lié¢ a
I’X dominant donc porté sur un chromosome X mais ce n’est pas le cas.

+ Il est nécessaire de noter que le mariage consanguin favorise ’apparition d’une
maladie a transmission récessive ce qui pouvait étre le cas pour cette famille
également surtout que le gargon IV 3 est atteint d’une maladie héréditaire (myopathie)
qui suit aussi dans plusieurs cas ce méme mode de transmission.

Ces observations sont conformes au mode de transmission autosomigue récessif.
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11.1.6 Famille « 6 »

Tableau 111.10 renseignements de 1’enfant 7

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.4 M 16 ans Non Oui

I
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Figure 111.24 : Arbre généalogique de la famille 6

Dans ce pédigrée (Fig.111.24) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Une personne malade a un de ses 2 parents malades (1V.4), (1V.8), (1V.9) et (11.1).

+ |l y a autant de filles que de garcons touchés car le gene impliqué peut se trouver chez
une fille que chez un gargon.

+ Il n’y a pas de sauts de générations.

+ On observe aussi que malgré I’absence du mariage consanguin la maladie est présente
dans toutes les générations du coté paternel de I’enfant.

Ces observations sont conformes au mode de transmission autosomigue dominant.

Dans les familles atteintes de surdit¢é autosomique dominante, ['un des
parents est sourd et porte sur un seul allele du gene la mutation pathogéne, mutation
qu’il va transmettre a la moiti¢é de ses enfants qui seront alors sourds. L’expressivité
est trés souvent variable dans ce mode de transmission, plusieurs sujets atteints dans

la famille pouvant présenter des surdités de sévérité tres différente.
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11.1.7 Famille « 7 »

Tableau 111.11: Renseignements de I’enfant 7

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.3 F 11 ans Oui Oui
I
I $ é
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Figure 111.25: Arbre généalogique de la famille 7

Dans ce pédigrée (Figlll1.25) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Pas de personnes malades dans les générations I et 1.

+ L’a maladie n’est apparue qu’aux générations III et IV, on en déduit qu'une
néomutation s'est produite dans les cellules sexuelles du pére 11.1 et de la mére 11.6.

+ Le pere I11.1 a transmis le gene muté a son fils.

Ces observations sont conformes a un cas particulier du mode de transmission autosomique
dominant (mutation de Novo).
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11.1.8. Famille « 8 »

Tableau 111.12 : Renseignements de 1’enfant 8

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.6 M 13 ans Oui (grands Oui
parents)
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Figure 111.26:Arbre généalogique de la famille 8.

Dans ce pédigrée (Fig. 111.26) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Les parents de I’enfant (II1.3) et (II1.5) sont sains.

+ Il y a plus d’hommes atteints que de femmes.

+ Il n’y apas de personnes malades dans toutes les générations.

+ Il n’y a aucune transmission pére-fils.

+ La consanguinité chez les grands-parents paternels de I’enfant IV.6 a favorisé
I’apparition de la maladie dans la génération I1I (leur descendance).

Ces observations sont conformes au mode de transmission Liée a I’X récessif.
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11.1.9 Famille «9»

Tableau 111.13 : Renseignements de 1’enfant 9

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
V.3 M 13 ans Oui Oui
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Figure 111.27 : Arbre généalogique de la famille 9

Dans ce pedigrée (Fig.111.27) constitué de quatre génerations, on observe que :
+ ||y a un saut de générations.
+ Il n’y a aucune transmission pere-fils.

+ La fille IV.3 est malade si le mode de transmission était lié & I’X son pére I11.3 serait
¢galement atteint ce qui n’est pas le cas.

Ces observations sont donc conformes au mode de transmission autosomique récessif.
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11.1.10 Famille « 10 »

Tableau 111.14: Renseignements de I’enfant 10

Code de Sexe Age Mariage Antécédents
I’enfant sourd consanguin
IV.5 F 8 ans Non Oui

T
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Figure 111.28 Arbre généalogique de la famille 10
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Dans ce pedigree (Fig.111.28) constitué de quatre générations, on observe que :

+ Aucun des parents d'un malade n'est atteint par la maladie (1V.1) et (1V.5, (11.6) et
(11.8).

+ |l n'y a pas de personnes malades a toutes les générations.

+ Les hommes et les femmes sont également atteints.

Ces observations sont conformes au mode autosomique récessif.
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IVV.1 Discussion des résultats de recensement total des sourds-muets dans la
Wilaya de Tébessa

IV.1.1 Age

La tranche d’age la plus représentée chez les personnes atteintes de la surdité au
niveau de la Wilaya de Tébessa est celle supérieure a 60 ans suivie de celle comprise entre 35
et 60 ans. Les tranches d’age [0-3[et [3-5[sont les moins représentées on peut expliquer cela
par la chronicité de la maladie et/ou une perte de I’audition résultant d'une agression des
cellules ciliées de l'oreille interne par le bruit, le vieillissement chez les personnes qui s’ont

agés de plus de 60 ans.

Selon une étude de (Mitchell, 2006)les estimations du Survey of Income and
Program Participation SIPP indiquent que moins d'un Américain sur 20 est actuellement
sourd ou malentendant. En chiffres ronds, prés de 10 000 000 de personnes sont
malentendantes et pres de 1 000 000 sont fonctionnellement sourdes. Plus de la moitié des
personnes atteintes de surdité ou de surdimutité ont 65 ans ou plus et moins de 4% ont moins

de 18 ans. Ces résultats concordent avec les notres.
1VV.1.2 Sexe

Dans la Wilaya de Tébessa, le sexe masculin est plus touché par la maladie avec un
pourcentage de 53.96% et un sexe ratio de 1.17.

Selon une étude de (Cohen, 1961), on observe que la fréquence de la surdité chez les

hommes (20,9%) est Iégerement supeérieure a celle des femmes (15,6%).

On peut expliquer cela par le type des surdités avec mode de transmission lié a I’x

récessif qui donne une prédominance au sexe masculin.
IV.1.3. Répartition des sourds-muets dans la wilaya de TEBESSA selon leur handicap

Les 3000 sourds recensés au niveau de la Wilaya de TEBESSA ont été classés en
fonction qu’ils soient atteints ou non d’autres handicaps ; On observe parmi eux que la
majorité n’ont pas une autre maladie handicapante (61.80%) versus 38.20% qui présentent
des maladies associées. On explique cela par le fait que la surdité peut étre elle-méme une

maladie principale ou elle peut représenter un symptéme pour d’autres maladies d’origine
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génétiques mais qui sont malheureusement non identifiées ou mal diagnostiquée chez les

malades.

Selon une étude de (Francois, 2015) Certaines comorbidités pouvaient altérer a elles-
seules les facultés de I’enfant, par leur caractére chronique et leur retentissement sur les
capacités intellectuelles. Sur 225 patients, 40 (18 %) avaient une telle pathologie associée,

dont 1 autisme, 4 retards mentaux, 2 IMC, 3 trisomies 21.

IV.2 Discussion des résultats de I’étude des caractéristiques des individus de
I’échantillon

IV.2.1 Age

Dans notre échantillon d’enfants sourds, la tranche d'age la plus touchée concerne les
enfants de [13-18] ans, suivie par la tranche d’age de [8-12] puis celle de [5-7]. Cela peut étre
expliqué par le fait de joindre I’école a un 4ge un peu avancé par rapport aux enfants sains qui
commencent la vie scolaire a 6ans et donc c¢’est le cas aussi pour la tanche la moins touchée
les enfants sourds commencent la vie scolaire un peu plus tard que 5-7ans pour les raisons
suivantes : les sourds-muets vivant dans des zones rurales ont des contraintes pour joindre
I’établissement €tant trés jeune, leur mauvais état psychologique et la difficulté de s’intégrer

avec les autres des leur plus jeune age.
IV.2.2 Sexe

Dans notre échantillon, la surdité touche plus de garcons que de filles avec un sexe

ratio d’une valeur de 1.6 en faveur du sexe masculin.

Une étude de (AG. Mohamed, 1996) sur 46 enfants fréquentant 1’école des jeunes
sourds en Juin 1995 a Bamako, a montré que 30 enfants sont de sexe masculin (65,22%)
illustrant le faible taux de scolarité de la petite fille méme dans 1’enseignement général au
Sénégal et donc concernant notre échantillon on peut étre expliquer cette différence par le fait

que les gargons ont plus d’accessibilité a la scolarisation et a I’apprentissage que les filles.

Une autre étude de (Cremers, 1994) confirme que la surdité infantile montre une
prépondérance masculine 54% d’hommes a 46% de femmes. Une explication a cela fait
encore défaut. Une orientation préférentielle des hommes plutdét que des femmes vers des
établissements d'enseignement spécialisés pour les malentendants et les sourds pourrait

expliquer la différence signalée. Au Nimégue étude scolaire, 108 enfants ont montré une perte

110



Chapitre IV : Discussion

auditive inférieure a 70 dB leur meilleure oreille. Parmi eux, 66 hommes (61%) et 42 femmes
(39%)(Cremers, 1994).

IVV.2.3 Indice de masse corporelle (IMC)

Nous avons trouvé une différence significative entre L’IMC des sourds et celle des
sains, elle varie en fonction du sexe et de 1’age. Selon la courbe de corpulence de Tauber et al.
2008 et L’OMS 2007, On remarque que le pourcentage des enfants maigres chez les sourds
est supérieur a celui des enfants sains. On peut expliquer cela par la relation du niveau socio-
économique qui est un facteur de risque et qui peut affecter le poids des enfants en raison de

la mauvaise alimentation et du mode de vie.

Une étude de (Minsart, 2013) I’Impact de la mise en place d’un Centre
d’Epidémiologie Périnatale en a Bruxelles sur les données sur I’impact de I’indice de masse
corporelle maternel, la Communauté francaise organise un dépistage depuis fin 2006 a
I’attention des nouveau-nés ne présentant pas de facteur de risque concernant le dépistage de

la surdité. Ces résultats s’opposent aux résultats de notre étude.

IVV.2.4 .Niveau Socio-économique

Nos resultats ont révelés une différence hautement significative concernant le statut
moyen et bas entre nos deux groupes sains et malades car le groupe des sourds renferme un
taux relativement élevé de gens au statut bas suivis d’un taux un peu plus élevé de gens au
statut moyens respectivement par rapport au groupe sains qui renferme un taux moins élevé
gens avec un statut bas et un taux plus élevé avec un statut moyen.

Une étude de (GNITEDEM, 2016) a démontré que des étudiants/éleves/écoliers
étaient de 72,6 leur niveau socio-économique était moyen (53,4%) ou bas (41,1%). Ce qui
concorde avec nos résultats

Une autre étude de (GYEBRE, 1997) s’oppose a la ndtre le niveau socio-économique
était inférieur a celui de qui avait rapporté 77,4% pour le niveau socioéconomique moyen, ils
notent que les enfants de niveau socioéconomique précaire présentent plus de pathologies
inflammatoires chroniques de l'oreille moyenne et partant plus de déficiences auditives
graves.

On constate que pour le niveau socio-économique moyen et bas des familles sont plus
exposées au mariage consanguin d’autant ils seront exposés aux maladies génétiques telles

que la surdité.
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IV.2.5 Niveau d’instruction

Nous avons compar¢ le niveau d’instruction des enfants sourds et sains ce qui a révélé
une différence significative, la proportion des sourds avec un niveau d’instruction en école
moyenne était plus importante avec un taux de 38,71 % versus 59,14% du groupe sain, on
peut expliquer ¢a par le fait que notre échantillon d’enfants sourds était sélectionnés dans le
centre des sourds qui represente principalement un établissement scolaire ou les enfants de

moyenne constitue le plus grand nombre.

De plus, cette méme comparaison entre les parents des enfants sourds et sains a révélé
une différence significative que ce soit pour la mére ou le pere, on peut donc dire que ce

parametre étudié constitue également un facteur de risque pour notre population étudié.

Dans I’¢tude de (Ben Arab, 2004) de nombreux facteurs, tels que la distribution
géographie, le statut socio-économique et le niveau d’instruction, ont conduit a plus d'unions
entre parents et endogamie. Le niveau de consanguinité était tres élevé dans ces districts

ruraux ce qui augmente I’apparition de la surdité.
IVV.2.6. Utilisation des contraceptifs avant ’arrivée du bébé

Dans notre étude nous n’avons pas trouvé de différence significative chez les
deux groupes des mamans (des enfants sains et sourds) qui utilisent les contraceptifs

avant 1’arrivée de leurs enfants.

IV.2.7. Grossesse normale ou a risque

Bien que nos résultats ont montré qu’il n’y a pas de différence significative
entre les deux groupes concernant la grossesse normale ou a risque. Selon 1’OMS
I’infection de la mére pendant la grossesse par la rubéole, syphilis ou certaines
autres infections peut conduire a une déficience auditive présente a la naissance ou
acquise peu de temps apres la naissance.. Ainsi que [I’utilisation inappropriée de
médicaments pendant la grossesse tels que les aminoglycosides, les médicaments
otoxiques, les antipaludéens et les diurétiques pouvant conduire a une déficience
auditive présente a la naissance ou acquise peu de temps aprés la naissance (page
officielle OMS)

112



Chapitre IV : Discussion

IV.2.8 Age de la maman a la naissance du bébé

Dans notre étude les résultats montrent qu’il y’a une différence significative surtout chez
les femmes entre 35 et 40 ans ce qui affirme que 1’age qui représente un risque pour la santé
du bébé est a partir de 35 ans plusieurs études précédentes 1’ont déja démontré. Pendant
longtemps, le corps médical placait a 35 ans le seuil au-dela duquel étre enceinte pour la
premiére fois faisait courir des risques a la fois au bébé et a la maman. Apres 35 ans, on peut
donc logiquement supposer que ce risque est encore plus augmenté.

Une étude de (TOURNAIRE, 2005) des complications plus fréquentes pour la mere apres
35 ans telles que : une hémorragie, les complications d’une hypertension artérielle, les
accidents maternels : le taux accru de mortalité constitue la différence la plus marquante entre
les grossesses aprés 35 ans et celle des femmes plus jeunes 1’augmentation du nombre de
complication sévere avec I’age explique cette ¢lévation du risque de déces maternel.
IVV.2.9 Nombre de fausses couches

Nos résultats montrent que le nombre de fausses couches des mamans des deux
groupes sain et sourd ne présentent pas une différence significative. Nos résulats ne se
concordent pas avec les résultats de (Capmas, (2014)) qui trouvent que des anomalies
acquises intra-utérines sont plus fréquentes en cas d’antécédent de Fausse Couche (précoces
ou tardives) .Ces anomalies sont constituées pour plus de moitié par des synéchies,
potentiellement secondaires aux antécédents de fausse couches.

I1V.2.10 Age de puberté de la maman

La différence entre les deux groupes (sourds et sains) est non significative 49.46% des
mamans ont une puberté normale chez les sourds et 62.37 % chez les sains; 3.23% des
mamans qui ont une puberté précoce chez les sourds et 4.30% chez les sains; 47.31% des
mamans qui ont une puberté retardée chez les sourds et 33.33 %. certe in existe une différence
entre les deux groupes mais elle n’est pas significative cela veut dire que ce parameétre étudié
ne constitue pas un facteur de risque pour notre population.

Selon 1’étude de (Thomas EDOUARD, 2008) ; la puberté précoce-chez la fille :
apparition de caractéres sexuels secondaires avant 8 ans ; puberté avancée entre 8 et 9 ans ;
Puberté normale: développement des seins (S) et de la pilosité (P),age moyen de début 11 ans
(extrémes entre 9 et 13 ans) ; Retard Pubertaire : chez la fille absence de développement des
seins aprés I’age de 13 ans. Ca ne présente pas de risque pour la fille qui sera au futur une

maman.

IV.2.11 Age de ’apparition de la maladie
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On observe des valeurs faibles et trés proches pour les différents dges d’apparition
versus un pourcentage tres élevé pour 1’apparition congénitale qui est estimé a 80.65%.

Selon une étude tres enrichissante de (Baig, 2011)la majorité des cas de surdité
congenitale ont des origines génétiques. Tous les traits mendeliens peuvent étre observés,
mais la plupart des cas de surdité génétique suivent un mode de transmission autosomique
récessif et les individus affectés présentent généralement une surdité perlinguale. Ce qui est
commun dans les régions qui ont des taux élevés de mariages consanguins; la «ceinture de

consanguinité» s'étend de I'Afrique du Nord, du Moyen-Orient a I'Inde.

Donc les surdités génétiques qui se trouvent dans notre région de 1I’Afrique du nord

sont a 1’origine des surdités congénitales

IV.2.12 Origine géographique

Les malades atteints de surdité originaire de la ville de Tébessa sont plus nombreux
avec un taux de 55%, suivis des autres communes et villages qui —tous combinés- représentent
45%. Ceci peut étre expliqué par le nombre élevé d’habitants de la ville de Tébessa par
rapport aux autres communes du sud. Ainsi que, la possibilité d’accessibilit¢ aux enfants
sourds de la ville est moins contraignante.

Par opposition une étude de (Ben Arab, 2004) a montré que la répartition
géographique de la plupart des cas, les personnes concernées ne résidaient pas l'origine de
leurs parents. 1l y avait trois districts a forte incidence de cas: Sedjnane, Joumine et Ghezala.
Ces quartiers sont ruraux et représentent ensemble 55,62% des cas selon leur résidence,
I'incidence est moins élevée dans Mateur et Menzel Bourguiba, deux quartiers urbains en

Tunisie.
IV.2.13 Degre de surdite

Dans notre étude on observe que la majorité des enfants sourds-muets ont une surdité
profonde, selon une étude de (Blanchard, 2012) on considére qu’un enfant sur 1000 présente
une surdité sévere ou profonde a la naissance.

Cela peut étre expliqué par le fait que les surdités héréditaires sont présentes beaucoup
plus que les surdités acquises la surdi-mutité héréditaire les lésions seraient symétriques, les
reliquats auditifs éventuels étant identiques des deux cétés et les courbes audiométriques se
recouvrant pratiquement complétement et donc comme le montre 1’étude de (Lina-Granade,
2017) les surdités bilatérales ont des conséquences bien plus importantes que les surdités

unilatérales.
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IVV.2.14 Pathologies associées

Nous avons trouvé chez notre population étudiée, quelques pathologies associées a la
surdité, 3.23 % des sourds souffrent d’une dystrophie musculaire, 1.08 % soufrent
d’épilepsie, 1.08 % sont handicapés et 1.08 % ont un retard mental.

Une étude de (LASSERRE, 2009) montre que certains problemes secondaires a la
surdité peuvent affecter le développement non-verbal de I’enfant sourd. Les difficultés liées
au tonus sont une conséquence de I’absence, chez I’enfant privé d’audition, de fonction
d’alerte, fonction qui normalement permet d’anticiper 1’action d’autrui. De fait, I’enfant sourd
est amené a étre sur le « qui-vive », attitude qui peut influer négativement sur le
développement de son tonus. Les difficultés concernant 1’intégration spatiale, quant a elles,
sont liées a la difficulté pour un enfant sourd d’accéder a une représentation unifiée et
continue de I’espace. Ce n’est pas le cas lorsque ces difficultés sont la conséquence de
I’association a la surdité d’autres déficiences sensoriclles ou de dysfonctionnements
cérébraux. Il s’agit alors de troubles durables et dont les conséquences nécessitent que soit
apportée a I’enfant une aide trés spécifique.

Selon une étude de (Frangois, 2015) Certaines pathologies pouvaient altérer a elles-
seules les facultés de I’enfant. Sur 225 patients, 40 (18 %) avaient une telle pathologie

associée, dont 1 autisme, 4 retards mentaux, 2 IMC, 3 trisomies 21.

1VV.2.15 Antécédents familiaux

L’enquéte familiale et 1’établissement des arbres généalogiques nous ont permis de trouver

deux catégories :

+ La proportion des sourds-muets avec antécédents familiaux de la surdité est de
77.42 %.

+ Aucun sujet parmi les personnes saines ayant une histoire familiale positive pour

la surdité.

Une étude de (Ben Arab, 2004) a démontré que Parmi 160 fratries constatées sous
sélections multiples, il y avait 75 multiplexes dont 7 fratries avec un parent affecté qui est
consanguine lié a son conjoint. Sous héritage récessif avec pénétrance compléte et sans
hétérogénéite, la moitié des enfants devraient étre affecté et ses observations correspondent a

cette attente (7 enfants sur 15 affectes avec antécédents).

115



Chapitre IV : Discussion

Donc Il y a un risque infini pour les sourds qui ont des antécédents familiaux d’avoir
la maladie par rapport aux témoins. Ce qui pourrait avoir une explication lié au mode de

transmission héréditaire de la surdité.

IVV.2.16 Mariage consanguin

La consanguinité est ’effet de 1’accouplement entre individus apparentés sur une
population. Un individu est ainsi dit consanguin si ses parents ont au moins un ancétre en
commun, elle augmente la fréquence des homozygotes par rapport a la fréquence prévue dans
le cadre du modele de 1’équilibre de Hardy-Weinberg pour une population panmictique (ou

les fécondations se font purement au hasard).

La multiplicité des unions consanguines forme des familles qui peuvent s’accroitre en
constituant des groupes dont la consanguinité intérieure est trés importante, ce qui augmente

I’homozygotie et par la suite le risque des maladies récessives couru par I’enfant consanguin.

Un nombre d’études précédentes ont confirmés I’implication de la consanguinité dans

les problemes de santé, notamment les maladies d’origines génétiques, telles que : la surdité.

Notre étude a révélé que le taux de mariage consanguin chez le groupe sourds est de
66.67 % versus 24.73 % chez le groupe sain.

Une étude de (Ben Arab, 2004) a dénoté une fréquence des mariages consanguins qui
était estimée a 95% dans le groupe affecté et 41,16% chez les témoins. Les résultats montrent
que la valeur moyenne de consanguinité est élevée les zones rurales ou le coefficient moyen
de consanguinité varie de 0,02485 a 0,03493, alors que dans les quartiers urbains,
économiquement plus développé, la consanguinité moyenne varie de 0,01707 a 0,02587.

La consanguinité et I'endogamie sont considérés comme les principaux facteurs
conduisant a I'nomogénéité génétique et par conséquent augmenter l'incidence des maladies
autosomiques récessives.

La principale cause de I'augmentation des taux de consanguinité est en raison du taux
tres élevé de mariages entre cousins germains.

Dans ces unions, la fréquence du taux de consanguinité observée dans les populations
sourdes et témoins était 61,25 et 20,75%, respectivement. Dans ces conditions, la
consanguinité est trois fois plus commune chez les sourds que chez les témoins.

D'apreés les resultats de notre étude, les personnes sourdes avaient un risque de 2.6 fois
d’étre issus d’un mariage consanguin par rapport a celles qui ne le sont pas ce qui concordent

avec les observations des chercheurs qui estiment que 1’apparition de la surdité en grande
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fréquence dans les familles est probablement due a la consanguinité , et donc le mariage
consanguin reste un facteur de risque favorisant la survenue des maladies héréditaires.
IVV.2.17 Arbres généalogiques

Basé sur les experiences des généticiens, le mode de transmission de maladies
familiales varie de 1’une a 1’autre. Mais principalement, il existe 4 modes bien connus et
définis selon leurs caractéristiques autosomique (récessif, dominant), 1i¢ a I’X (récessif,
dominant).

Parmi notre série des enfants sourds, Nous avons fait I’analyse des arbres de 44 cas,
qui sont issus de 10 familles, Dans lesquels la surdité peut étre héréditaire ou bien la
conséquence d’une mutation sporadique ou méme acquise. Nous avons suggérés les modes de
transmissions suivants :

+ Le mode de transmission autosomique dominant est représenté chez 02 cas
Le mode de transmission autosomique récessive est représenté chez 05 cas.
Le mode de transmission lié¢ a I’X dominant est représenté chez 01cas.

Le mode de transmission lié¢ a I’X récessive est représenté chez 0lcas.

-+ + F

Une néo mutation ou une mutation sporadique chez 0lcas.

Selon une étude menée par (Denoyelle, 1998) environ 70% des surdités heréditaires
perlinguales sont des surdités non syndromiques (ou isolées). Les formes autosomiques
récessives représentent environ 85% de ces cas, les formes autosomiques dominantes12-15%
et les formes liées a I'’X1-3%. Les formes post linguales ont été moins bien étudiées, mais
semblent étre principalement des malformations neurosensorielles avec un mode de

transmission dominant dans une forte proportion de cas.

Nous avons trouvé dans nos résultats d’analyses des arbres généalogiques que le
nombre de cas de surdité héréditaire est élevé par rapport au nombre de cas de surdité
acquise), ainsi que le mode de transmission le plus présent est le mode autosomique récessif,

il est favorisé par la consanguinité. Ce qui concorde avec les résultats de (Denoyelle, 1998).

117



Conclusion et

Perspectives




Conclusion et Perspectives

Les formes génétiques de surdi-mutité sont en trés grande majorité des
maladies mono-géniques. L’atteinte d’un seul géne est en cause dans chaque forme

de surdité.

En Algérie, le diagnostic repose principalement sur la notion de cas
familiaux de surdité ou de pathologies formant un syndrome génétique connu, en
I’absence de cause acquise de surdité. L’existence d’une consanguinité, ou d’un age

parental avancé est également un élément d’orientation.

Nous avons trouvé dans nos résultats que le nombre de cas de surdité
héréditaire est élevé par rapport au nombre de cas de surdité acquises, ainsi le mode
de transmission le plus présent est le mode autosomique récessif, il est favorisé par
la consanguinité. De plus, les résultats de notre étude ont montré des différences
hautement significatives de la présence des antécédents familiaux, de 1’dge de la

maman a la naissance du bébé.

Il est évident que la consanguinité est la principale cause de nombreuses
maladies héréditaires. Nous avons constaté que le taux du mariage consanguin est
élevé dans notre wilaya, ce qui prédispose la population a un risque plus élevée
d’apparition de la surdi-mutité.

Ce travail nous a beaucoup apporté, tant au niveau organisationnel,
méthodologique, qu’en apports de connaissances spécifiques au domaine de la surdi-
mutité et des représentations épidémiologiques, héréditaires et méme sociales des
sourds-muets.

Il serait toutefois souhaitable de compléter nos données par I’étude d’un plus
grand nombre de cas, ce qui permettrait de veérifier ces déductions.

Une étude plus approfondie de leurs types de surdité serait également
intéressante car les sourds ne connaissent pas précisément le géne causal de leur
surdite, ceci est dd a I'absence totale des laboratoires nationaux d’analyse génétique

Le diagnostic de surdité génétiqgue permet de proposer aux familles un
conseil génétique, avec estimation du risque pour qu’un autre enfant soit sourd.

Actuellement plusieurs génes de surdité isolee ont été identifiés. D’autres
génes sont seulement localisés sur une région chromosomique. Malheureusement,

malgré des progres énormes dans D’identification des genes et des études



fonctionnelles permettant de mieux comprendre les mécanismes
physiopathologiques impliqués, peu de ressources thérapeutiques sont disponibles a

ce jour pour le traitement des maladies génétiques.
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Annexe0l1. Audiogramme

REPUBLIQUE ALGERIENNE DEMOCRATIQUE ET POPULAIRE

MINISTRE DE L'EMPLOI ET DE LA SOLIDARITE NATIONALE
WILAYA DE TEBESSA

DIRECTION DE L'ACTION SOCIALE
ECOLE DES JEUNES SOURDS BEKKARIA

SERVICE PEDAGOGIQUE
BUREAU D'ORTHOPHONIE
(AUDIOGRAMME )
Nom ; Prénom :
Age : Domicile :

Etiologie :

Signature
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ECOLE DES JEUNES SOURDS
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(AUDIDGRAMME )
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ophones

02 : Langage des signes franc
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Annexe03 : Questionnaire

» Informations personnelles sur I’enfant :

-Enfant : | ] Sexe: | ]

-Age:C] Commune : [ ]

taille : | ] Poids : | ]

-Maladie congénitale : ] Age d’apparition de la maladie :[:]
-Autres maladies : | ]

-Accouchement a terme : [:] Prématuré :[:]

-Rang de I’enfant : [:]
-Nombre de fréres : :] Nombre de sceurs : D

-Grossesse normale :[:] Grossesse a risque :[ ]

-Degré de surdité : :]

-Capacité a prononcer les mots :

Apte Moyenne Incapable

CXXiV



» Informations des parents :

-Age actuel de la mére :D Age actuel du pére : C]

-Age a la naissance du bébé : [:] Age a la naissance du bébé : [:]

-Age de mariage: Mere: [:] Pere : [:]
-Age de de menharche de la meére : [:]
-Nombre de fausses couches : C]

-Utilisation des contraceptifs avant I’arrivée de I'’enfant : :]

» Niveau socio-économique :

Enfant Pere Mere

> Niveau d’instruction :

Enfant Pere Mere

> Antécédents familiaux :

Mariage consanguin : -Oui

-Non

> Arbres généalogiques :
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