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RESUME 

 A l’ère où des liens de plus en plus étroits se créent entre neuropsychologie et 

psychiatrie, un focus sur la relation entre la perception du regard, la cognition sociale et les 

comportements prodromiques liés à l’émergence de symptômes psychotiques chez les enfants 

semble important. Les symptômes psychotiques, tels que les hallucinations et les idées 

délirantes, sont souvent précédés par des changements subtils dans le comportement, connus 

sous le nom de prodromes. La délétion 22q11.2 (22q11.2DS) est une anomalie génétique 

associée à un risque accru de développer des troubles psychotiques, ce qui en fait un modèle 

neurodéveloppemental. Les chercheurs ont constaté que les enfants porteurs de cette délétion 

présentent fréquemment des signes précurseurs de troubles psychotiques. Par ailleurs, des 

travaux de recherche ont montré que les enfants avec cette délétion ont tendance à présenter 

des schémas de direction du regard atypiques, tels qu’une préférence pour fixer des stimuli 

sociaux et non sociaux de manière différente par rapport aux enfants neurotypiques. Ces 

schémas peuvent inclure des périodes de regard prolongé sur des objets ou des personnes 

spécifiques, ainsi que des difficultés à détourner leur regard des stimuli pertinents.  

 Ces observations suggèrent que les anomalies dans la direction du regard associées à 

des comportements atypiques pourraient servir de marqueurs préliminaires chez les enfants à 

risque de développer des symptômes psychotiques tels que dans le 22q11.2DS. Nous avons 

ainsi mené plusieurs études expérimentales dans le but de répondre à certaines questions. 

L’ensemble de nos résultats suggèrent l’importance d’évaluer très précocement le 

comportement des enfants à l’aide de signaux tels que la méfiance, la désorganisation et les 

hallucinations. De plus, nous avons noté que le traitement inhabituel des regards est 

principalement lié aux émotions et aux processus attentionnels et exécutifs. En effet, les 

capacités inhibitrices se sont avérées cruciales pour détecter les émotions par le regard. En 

outre, nous avons étudié la perception émotionnelle plus générale, incluant le contexte social et 

la prosodie, pour comprendre l’impact des symptômes psychotiques sur ces aspects. Nos 

résultats ont révélé des difficultés globales dans la perception émotionnelle chez les enfants à 

haut risque de psychose (22q11.2DS), indépendamment de leurs symptômes actuels. Enfin, ce 

travail de thèse a également souligné l’importance de se concentrer, dans de futures études, sur 

les distorsions de reconnaissance (du regard et des émotions) plutôt que sur les déficits.  

 

Mots-clés : Délétion 22q11.2, Détection du regard, Prodromes comportementaux, Symptômes 

psychotiques, Médecine personnalisée.  



   
 

 
 

ABSTRACT 

 

In an era where increasingly, close links are being created between neuropsychology 

and psychiatry, a focus on the relationship between gaze perception, social cognition and 

prodromal behaviours linked to the emergence of psychotic symptoms in children seems 

important. Psychotic symptoms, such as hallucinations and delusions, are often preceded by 

subtle changes in behaviour known as prodromes. The 22q11.2 (22q11.2DS) deletion is a 

genetic abnormality associated with an increased risk of developing psychotic disorders, 

making it a neurodevelopmental model. Researchers have found that children with this deletion 

frequently show early warning signs of psychotic disorders. Additionally, research has shown 

that children with this deletion tend to exhibit atypical gaze direction patterns, such as a 

preference for gazing at social and non-social stimuli differently than neurotypical children. 

These patterns may include periods of prolonged staring at specific objects or people, as well 

as difficulty in looking away from relevant stimuli. 

These observations suggest that abnormalities in gaze direction associated with atypical 

behaviours could serve as preliminary markers in children at risk of developing psychotic 

symptoms such as in 22q11.2DS. We have therefore conducted several experimental studies in 

order to answer certain questions. All of our results suggest the importance of assessing 

children's behaviour very early using signals such as distrust, disorganization and 

hallucinations. Additionally, we noted that unusual gaze processing is primarily related to 

emotions and attentional and executive processes. Indeed, inhibitory abilities have proven to be 

crucial in detecting emotions through gaze. In addition, we investigated broader emotional 

perception, including social context and prosody, to understand the impact of psychotic 

symptoms on these aspects. Our results revealed global difficulties in emotional perception in 

children at high risk for psychosis (22q11.2DS), regardless of their current symptoms. Finally, 

this thesis work also underlined the importance of focusing, in future studies, on recognition 

distortions (of gaze and emotions) rather than on deficits. 

 

 

Keywords: 22q11.2 deletion syndrome, Gaze detection, Behavioural prodromes, Psychotic 

symptoms, Personalized medicine. 
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I. Les maladies rares au service d’une meilleure compréhension 

des liens entre neurodéveloppement et psychiatrie  

 

 

“Awareness of these diseases. That is the key for patients being diagnosed. Even though we've 

made some huge strides - there are still too many stories of people struggling to get diagnosed. 

And quite often we're told 'it' in your head" (Rarediseaseday.org)  

 

 

A - Qu’est-ce qu’une maladie rare ? 

 

 

Le concept de maladie rare repose sur la définition épidémiologique statistique de 

prévalence donnée par l’Organisation Mondiale de la Santé (OMS) en 1967. Selon le critère de 

l’Organisation Mondiale de la Santé (OMS), une maladie est dite rare lorsqu’elle touche moins 

d’une personne / 2000 dans la population générale. 

En France, pour une population totale de l’ordre de 68 millions d’habitants (données Insee 

parue le 17-01-2023), cette définition s’applique à toutes maladies dont le nombre de personnes 

vivantes contemporaines ne dépasse pas 30 000. 

Plus de 7000 maladies rares sont identifiées dont plus de 80% sont d’origine génétique 

(Nguengang Wakap et al., 2020). Individuellement chaque maladie rare représente peu de 

personnes et de ce fait sont très méconnues et n’ont bénéficié que de peu d’intérêt pendant de 

nombreuses années. Cependant, collectivement, 8 à 10% de la population mondiale est touchée 

par ces maladies rares, soit en France environ 4 à 5 millions de personnes (soit globalement une 

proportion similaire à celle de personnes atteintes de diabète) (Nguengang Wakap et al., 2020). 

On assimile souvent le terme de maladie rare à celui de maladie orpheline. Ce terme fait 

référence au manque d’intérêt qu’elles ont longtemps suscité, à l’absence de traitement ou à 

l’insuffisance des connaissances vis-à-vis de leur étiologie. Cependant, même si 

malheureusement la plupart des maladies rares sont orphelines, toutes les maladies orphelines 

ne sont pas rares ainsi que l’illustre l’exemple de la trisomie 21 qui a une incidence mondiale 

de 1 pour 800 naissances (Bull, 2020). Actuellement d’importants travaux de recherche sont 

consacrés aux maladies rares et l’industrie pharmaceutique s’intéresse également de près au 
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développement de thérapies innovantes les concernant comme les thérapies du gène, les 

thérapies géniques ciblées, les thérapies cellulaires ou le développement de molécules ciblant 

de près les causes identifiées (Nguengang Wakap et al., 2020). Il ne faut donc pas considérer 

ces termes comme synonymes, l’avancée des connaissances a progressé très vite ces dernières 

années dans le thème des maladies rares et on peut donc sérieusement penser que très 

prochainement elles ne seront plus orphelines. 

 

 

B - Une maladie rare : un modèle biologique, neurologique et génétique 

pour le neurodéveloppement 

 

 

Les maladies rares, bien qu’elles puissent être relativement rares dans la population 

générale, sont souvent étudiées en tant que modèles biologiques, neurologiques et génétiques 

pour le neurodéveloppement en raison de certaines caractéristiques uniques qu’elles présentent.  

Il convient de citer plusieurs raisons pour lesquelles les maladies rares peuvent être utilisées 

comme modèle. Tout d’abord, les maladies rares sont souvent causées par des mutations 

génétiques spécifiques et bien définies (environ 80% sont d’origine génétique (Nguengang 

Wakap et al., 2020; Rath & Bailly, 2019)). Elles offrent donc une opportunité d’étudier les 

effets de ces mutations sur le développement tant sur le plan neurologique que cognitif. En 

identifiant les gènes impliqués dans ces maladies rares, les chercheurs peuvent mieux 

comprendre les voies biologiques et les mécanismes moléculaires sous-jacents au 

développement typique du cerveau. Dans la lignée de cette première raison, il est assez facile 

de comprendre les effets spécifiques que peuvent avoir les maladies rares sur le développement 

du cerveau et du système nerveux. Etant associées à des symptômes neurodéveloppementaux, 

tels que des retards de développement, des troubles cognitifs ou des troubles du spectre 

autistique, l’étude des maladies rares permet de fournir des informations précieuses sur les 

mécanismes sous-jacents du neurodéveloppement, y compris la plasticité cérébrale, la 

formation des circuits et l’apprentissage (Richter et al., 2015). En s’intéressant à ces altérations 

potentielles, les chercheurs peuvent également mieux appréhender les processus normaux du 

développement cérébral. Enfin, grâce à une compréhension fine du phénotype, le 

développement de prises en charge personnalisées ou de thérapies ciblées peut être envisagé. 

En somme, en étudiant ces maladies rares, les chercheurs peuvent mieux comprendre les 



   
 

4 
 
 

mécanismes sous-jacents du développement du cerveau et comment les anomalies génétiques 

peuvent affecter ce processus (Richter et al., 2015). Cette compréhension peut ensuite être 

appliquée à d’autres troubles du développement du cerveau, tels que l’autisme et la 

schizophrénie, qui peuvent avoir des causes génétiques similaires.  

 

 Il convient de noter que prendre les maladies rares comme modèle présente également 

des défis. Les échantillons de patients peuvent être limités, rendant les études plus difficiles à 

réaliser (Nguengang Wakap et al., 2020). De plus, les résultats obtenus à partir de maladies 

rares doivent être interprétés avec prudence, car ils ne peuvent pas être directement 

généralisables à d’autres conditions plus courantes (Richter et al., 2015).  

 

 

C - La neuropsychologie au service des maladies rares 

 

 

Indiscutablement, la neuropsychologie se positionne en tant qu’élément central dans la 

quête d’une meilleure appréhension des maladies rares, en permettant une évaluation 

minutieuse des facettes cognitives, adaptatives et comportementales chez les individus qui en 

sont affectés. Cette discipline revêt une importance capitale en offrant les moyens d’identifier 

et de caractériser les profils cognitifs spécifiques, avec leurs compétences distinctives et leurs 

vulnérabilités inhérentes, associées, entre autres, aux maladies rares (Stirn, 2018). Plus 

spécifiquement, la contribution de la neuropsychologie s’élève à plusieurs niveaux. Tout 

d’abord, elle peut arborer un rôle crucial dans la détection précoce de troubles cognitifs et de 

déficits développementaux chez des individus porteurs d’une maladie rare. En identifiant 

minutieusement les schémas cognitifs, cette discipline a le potentiel de proposer un éclairage 

précoce sur les altérations fonctionnelles émergentes, offrant ainsi une opportunité précieuse 

pour une intervention précoce et ciblée. Plus encore, en s’engageant dans l’analyse de ces 

profils cognitifs, la neuropsychologie peut mettre en lumière les mécanismes neurobiologiques 

sous-jacents à ces perturbations. Cette perspective permet un enrichissement de la 

compréhension globale des mécanismes qui guident le développement et l’expression clinique 

des maladies rares. Un autre aspect important de la contribution de la neuropsychologie réside 

dans sa capacité à fournir une guidance pour le développement d’outils et d’échelles 

d’évaluation adaptés à chaque individu concerné par une maladie rare. En appréhendant les 
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nuances spécifiques des profils cognitifs, cette discipline peut contribuer à la création d’outils 

de mesure hautement personnalisés, qui reflètent, autant que faire se peut, les réalités cognitives 

de chaque patient. De plus, cette finesse dans l’évaluation peut alimenter la création de 

programme d’intervention et de prise en charge sur mesure, adressant directement les besoins 

spécifiques de chaque personne concernée. En résumé, la neuropsychologie joue un rôle de 

premier ordre dans l’exploration et la compréhension des maladies rares. Par son approche 

méthodique et éclairée, elle ouvre des fenêtres sur les dimensions cognitives et 

comportementales de ces conditions médicales rares, fournissant des repères essentiels pour la 

recherche et la pratique clinique. De l’évaluation initiale des profils cognitifs à la 

compréhension des mécanismes sous-jacents, en passant par la création d’outils et 

d’interventions adaptés, la neuropsychologie se dresse comme une alliée précieuse pour 

améliorer la qualité de vie des individus touchés par les maladies rares (Stirn, 2018). 

 

 

 

II. La délétion 22q11.2 : un modèle neurodéveloppemental de la 

schizophrénie à début très précoce 

 

 

A - Aspects génétiques, prévalence et diagnostic 

 

 

Le syndrome de délétion 22q11.2 (22q11.2DS), aussi appelée syndrome vélo-cardio-

facial ou syndrome de DiGeorge a été décrit dans les années 60’ par le Dr Angelo DiGeorge. Il 

se manifeste par une micro délétion, généralement de novo (i.e., non héritée d’un ou des 

parents), d’environ 3Mb sur le bras long (q) du chromosome 22 en position 11.2. Lorsqu’un 

des deux parents est porteur, le risque de transmission de la délétion au fœtus est de 50% 

(Zinkstok et al., 2019). Les formes familiales ont un risque plus important d’engendrer des 

manifestations cliniques de plus grande sévérité (Schneider & Eliez, 2010). Le 22q11.2DS est 

fréquent et constitue le syndrome de microdélétion chromosomique le plus fréquent. La 

prévalence de ce trouble du neurodéveloppement a été estimée entre 1 pour 2000 et 1 pour 4000 

naissances, sur la base du diagnostic de nourrissons atteints de malformations congénitales 
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majeures et de quelques études de dépistage de la population menées entre le début des années 

1990 et le début des années 2000 à l’aide de la technologie d’Hybridation Fluorescente In Situ 

(FISH) (McDonald-McGinn et al., 2015; Novo et al., 2019). De par sa prévalence, le 

22q11.2DS est une maladie rare (Santé & Candau, 1967). Dans la population générale, le 

22q11.2DS est l’une des causes détectables les plus courantes de plusieurs affections : 

cardiopathie congénitale, immunodéficience, hypoparathyroïdie. Lorsque l’affection anténatale 

ou néo-natale est repérée, le diagnostic est précoce. Toutefois, il arrive que le diagnostic ne soit 

posé qu’ultérieurement, suite à des problèmes médicaux, ou bien à l’âge adulte si les aspects 

somatiques ne sont pas prépondérants et ne permettent pas de suspecter la pathologie dès le 

plus jeune âge. De plus, l’expression phénotypique de la pathologie est très variable d’un 

individu à l’autre, notamment en ce qui concerne la sévérité des troubles somatiques rencontrés. 

Certains individus peuvent présenter des problèmes cardiaques très sévères dès la naissance, 

alors que d’autres présentent des manifestations physiques relativement discrètes et 

aspécifiques (McDonald-McGinn et al., 2015). De ce fait, le taux de diagnostic de cette 

pathologie neurogénétique reste relativement bas (Schneider & Eliez, 2010).   

 

 

B - Manifestations cliniques et médicales 

 

 

Les manifestations cliniques sont très variées et hétérogènes d’une personne à l’autre. 

Dans la petite enfance ou l’enfance, les symptômes typiques comprennent une combinaison de 

malformations cardiaques congénitales, d’infection chronique, de régurgitation nasale, de 

discours hypernasal, d’hypocalcémie, de difficultés d’alimentation et de retards de 

développement (Bassett et al., 2011; McDonald-McGinn et al., 2015; Novo et al., 2019). A 

l’adolescence et à l’âge adulte, des anomalies du comportement, dans de nombreux cas 

prodromiques d’une maladie psychiatrique (émergente), peuvent conduire au diagnostic 

lorsqu’elles sont associées à des manifestations cliniques sus-citées (Swillen & McDonald‐

McGinn, 2015). La présence d’un morphotype caractéristique, bien que subtil, peut faciliter le 

diagnostic à tout âge puisqu’il est présent chez 90% des patients. On retrouve notamment un 

faciès allongé, une rétrognathie, un nez proéminent, des yeux en forme d’amande, de petites 

oreilles, un aplatissement des pommettes, une fente palatine, des anomalies du voile du palais 

et un amincissement des doigts. Lorsque les manifestations cliniques sont frustres, certains 
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adultes ne sont diagnostiqués qu’après la naissance d’un enfant atteint (McDonald-McGinn et 

al., 2001). 

 

 

C - Les manifestations cognitives 

 

 

Comme les manifestations médicales, le profil cognitif constitue un aspect tout aussi 

variable et hétérogène mais non négligeable du syndrome. Dans la petite enfance puis l’enfance 

et l’adolescence, les symptômes typiques comprennent une combinaison de retards de langage 

et de troubles des apprentissages (Bassett et al., 2011; Swillen & McDonald‐McGinn, 2015). 

Les difficultés de motricité globale et fine (Swillen et al., 2005), ainsi que les retards de langage 

expressif et les problèmes d’élocution dominent chez les enfants préscolaires (Solot et al., 

2000). Cependant, les déficits de la parole doivent être distingués des troubles du langage car 

les premiers s’améliorent généralement après une chirurgie correctrice vélo-pharyngée, alors 

que les troubles du langage peuvent survenir indépendamment de cette atteinte de la sphère oto-

rhino-laryngologique et perdurer (Solot et al., 2000). Le niveau intellectuel des enfants et des 

adolescents suit une distribution normale comparable à celle de la population générale (De 

Smedt et al., 2007; Swillen et al., 1997). Toutefois, si un Quotient Intellectuel Total est 

calculable et calculé, il sera plutôt aux alentours de 70. Une dichotomie est également 

régulièrement observée entre l’Indice de Compréhension Verbale et l’Indice de Raisonnement 

Fluide en faveur du second en raison notamment des troubles du langage associés (De Smedt 

et al., 2007). Les difficultés d’apprentissage sont fréquentes au préscolaire et au primaire, 

notamment dans les domaines de mathématiques (De Smedt et al., 2009), et de la 

compréhension du langage (Glaser et al., 2002). Par ailleurs, les enfants seront possiblement 

mis en difficulté lorsque le matériel étudié fera appel aux capacités d’abstraction. Plusieurs 

études indiquent que le développement cognitif varie avec des trajectoires divergentes (Duijff 

et al., 2012; Fung et al., 2015) et que le niveau des capacités intellectuelles n’est pas 

nécessairement stable tout au long de la vie des personnes concernées. Bien que le Quotient 

Intellectuel Total soit généralement considéré comme un trait plus ou moins stable chez les 

jeunes au développement typique, une baisse moyenne de 7 points est observée chez des 

enfants, adolescents et jeunes adultes porteurs d’un 22q11.2DS (Vorstman et al., 2015).  

D’autres domaines spécifiques de la cognition peuvent être impactés, tels que les 
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fonctions exécutives, les fonctions mnésiques, les fonctions visuospatiales et attentionnelles 

(Biswas & Furniss, 2016), ou encore la cognition sociale (Norkett et al., 2017). Les études 

rapportent une fréquence élevée (37% chez les enfants et 24% chez les adolescents) de Trouble 

du Déficit de l’Attention avec ou sans Hyperactivité (TDAH) dans le 22q11.2DS (Schneider et 

al., 2014). Plus précisément, il a été mis en évidence que les symptômes d’inattention étaient 

plus prononcés en comparaison à une population d’enfants sans la délétion (Antshel et al., 2007; 

Niarchou et al., 2015). Ces symptômes comprennent des difficultés à se concentrer et à 

maintenir l’attention, des difficultés à organiser des tâches, à oublier et à perdre facilement des 

choses (Loo et al., 2007; Niarchou et al., 2018). Les études qui visent à décrire précisément le 

fonctionnement des sous-systèmes attentionnels dans le 22q11.2DS mettent en évidence un 

système d’alerte efficient (Quintero et al., 2014; Stoddard et al., 2011) ainsi que des bonnes 

capacités à orienter le focus attentionnel vers des stimuli externes saillants (Shapiro et al., 2012; 

Stoddard et al., 2011). En revanche, des difficultés à orienter soi-même son attention vers des 

stimuli pertinents (Mannarelli et al., 2018; Shapiro et al., 2012), à traiter simultanément 

plusieurs informations (attention divisée) (Quintero et al., 2014; Stoddard et al., 2011) et un 

défaut d’inhibition associée à une impulsivité motrice et cognitive sont rapportées (Jonas et al., 

2015; McCabe et al., 2014; Montojo et al., 2015). En d’autres termes, les composantes 

automatiques et/ou exogènes semblent efficientes alors que les composantes contrôlées et/ou 

endogènes sont plus susceptibles d’être altérées. En outre, peu d’informations sont disponibles 

sur certains systèmes attentionnels tels que l’attention soutenue de même que sur les trajectoires 

développementales. Il est par ailleurs assez clairement établi que les personnes ayant un 

22q11.2DS présentent des compétences en cognition sociale plus faibles (Norkett et al., 2017), 

notamment dans les processus émotionnels et en théorie de l’esprit cognitive. Ces difficultés 

tant dans le traitement des émotions qu’en théorie de l’esprit, seraient liées en partie à des 

difficultés visuospatiales, à une stratégie atypique de traitement de l’information visuelle 

(Campbell et al., 2010; McCabe et al., 2011; Simon et al., 2005). Les autres domaines de la 

cognition sociale, tels que les biais attributionnels ou la perception sociale n’ont pas été étudiés 

(Norkett et al., 2017). 

 

 

D - Troubles comportementaux et psychopathologiques 
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De manière consensuelle, il est rapporté tant pour les enfants que les adultes avec un 

22q11.2DS des compétences sociales plus faibles, y compris une labilité de l’humeur, une 

timidité et des difficultés à initier et maintenir des relations sociales, par rapport aux jeunes au 

développement typique (Campbell et al., 2015). Ces difficultés peuvent en partie être en lien 

avec l’émergence d’une psychose (Jalbrzikowski et al., 2012). Le 22q11.2DS est l'un des 

facteurs de risque génétique les plus robustes de la schizophrénie (1-2 % des cas) (Karayiorgou 

et al., 1995; Qin et al., 2020), et ce d’autant plus dans la schizophrénie à début précoce (jusqu’à 

5.7%) (Addington & Rapoport, 2009). Réciproquement, environ 30 % des patients atteints du 

22q11.2DS développent des symptômes psychotiques à l'adolescence ou au début de l'âge 

adulte (Monks et al., 2014). La fréquence de la schizophrénie est ainsi 25 fois plus élevée que 

dans la population générale (25 à 40% selon les études versus 1%) (Ivanov et al., 2003; Murphy 

et al., 1999; Shprintzen et al., 1992). Certaines études ont décrit en association au 22q11.2DS, 

une prédominance des signes négatifs de schizophrénie (difficulté à communiquer, difficulté à 

ressentir du plaisir, manque d’énergie et de motivation, pauvreté de la pensée, retrait social, 

diminution dans l’expression des émotions) avec une présentation plus déficitaire, mais ces 

résultats ne sont pas systématiquement retrouvés dans les études comparant les patients 

présentant une schizophrénie avec ou sans 22q11.2DS associé (Bassett et al., 2003). Par 

ailleurs, une dégradation des capacités intellectuelles, notamment dans le domaine du verbal, 

serait à l’adolescence, associée à un risque plus élevé de transition psychotique vers la 

schizophrénie (Vorstman et al., 2015). De plus, l’apparition précoce de symptômes 

psychotiques, tels que des illusions perceptives visuelles ou auditives, voire des hallucinations, 

parfois dès l’enfance sont également des facteurs prédictifs d’un risque d’évolution vers la 

schizophrénie (Antshel et al., 2010; Gothelf et al., 2007). Au-delà des liens bien établis entre 

signes psychotiques, schizophrénie et 22q11.2DS, il semble important de ne pas omettre 

d’autres comorbidités psychiatriques potentielles (Novo et al., 2019). En effet, les symptômes 

anxieux sont également fréquemment rapportés (35 % des enfants et 27 % des adultes) et ils 

peuvent s’exprimer sous différentes formes : phobiques (peur du noir, peur des animaux, peur 

des orages etc.), trouble anxieux généralisé, trouble obsessionnel, anxiété sociale (Philip & 

Bassett, 2011). L’anxiété peut se manifester à la fin de l’école primaire, à mesure que les 

apprentissages deviennent plus abstraits en raison des défis liés à ces apprentissages et à 

l’intégration sociale. Selon des propos rapportés par des familles et des enfants concernés, un 

vécu de moqueries voire de harcèlement peut être présent, constituant des facteurs de stress 

importants, facteurs associés à un risque plus élevé de transition psychotique vers la 
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schizophrénie (Chaumette et al., 2016). Enfin, il a été suggéré que la forte prévalence des 

comportements autistiques chez les enfants avec un 22q11.2DS ne devrait pas être considérée 

comme un Trouble du Spectre de l’Autisme, mais plutôt comme des symptômes prodromiques 

précédant l'apparition de la schizophrénie (Eliez, 2007; Karayiorgou et al., 2010; Van et al., 

2017; Vorstman et al., 2006).  

 

 

 

III. Schizophrénie à début très précoce ou Childhood Onset 

Schizophrenia (COS) 

 

 

C’est à partir du XXème siècle que les troubles psychiatriques chez l’enfant et l’adolescent 

deviennent un sujet d’intérêt avec l’émergence de la pédopsychiatrie. En 1933, le psychiatre 

new-yorkais Howard Potter dans son livre Schizophrenia in Children (Potter, 1933) applique 

pour la première fois le terme de schizophrénie aux enfants. Depuis une soixantaine d’années, 

il est de plus en plus admis que certains enfants présentent un ensemble de difficultés sociales, 

de communication, de perception, de pensée, de comportements inhabituels et des 

préoccupations avec des idées atypiques qui ont un impact néfaste sur leur santé mentale et leur 

bien-être (Esterberg et al., 2010; Nagy & Szatmari, 1986; Roberts et al., 2001; Tantam, 1988).  

Il apparaît ainsi opportun de pouvoir repérer et/ou diagnostiquer cette psychopathologie 

neurodéveloppementale.  

 

Il existe des approches historiques disparates de la reconnaissance de ces perturbations de 

type psychotique chez les enfants. Certains ne reconnaissent pas cette perturbation comme un 

trouble parce que « le caractère et la personnalité des enfants sont fluides et non persistants » 

(de Girolamo et al., 2022; van Os et al., 2009), ou tout au plus une manifestation d'états 

émotionnels réactifs de l'enfance, comme la dépression. D'autres ont conceptualisé le diagnostic 

de ces enfants dans les spectres de la schizophrénie ou de l'autisme dans les systèmes du Manuel 

Diagnostique et Statistique des troubles mentaux (DSM) et de la Classification Internationale 

des Maladies (CIM) par des termes tels que « Schizophrénie, type d'enfance » (DSM-I, DSM-

II, CIM-8) (American Psychiatric Association, 1952, 1968; World Health Organization, 1968), 
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« Trouble Envahissant du Développement NOS (TED-NOS) » (DSM-III, DSM-IV-TR) 

(American Psychiatric Association, 1980, 2000), ou « autisme atypique » (CIM -10) (World 

Health Organization, 1992). Ces diagnostics sont restés mal définis et n'ont pas été retenus dans 

les éditions actuelles (DSM-5, ICD-11) (American Psychiatric Association, 2013; World 

Health Organization, 2019). Une autre approche pour catégoriser les enfants présentant des 

dysfonctionnements dans de multiples domaines émotionnels, comportementaux et sociaux, 

entre la schizophrénie et l'autisme (Ad-Dab’Bagh & Greenfield, 2001), était de les regrouper 

sous le terme de « syndrome borderline (psychotique) », un précurseur des catégories adultes 

distinctes des troubles de la personnalité borderline et schizotypique. Il apparaît que ces 

différentes tentatives de classification n’ont pas réellement permis d'obtenir une plus grande 

application diagnostique chez les enfants (Bemporad et al., 1982; Bentivegna et al., 1985; 

Greenman et al., 1986; Lofgren et al., 1991; Petti & Law, 1982).  

 

Dans la littérature actuelle sur la schizophrénie précoce (Kendhari et al., 2016), la recherche 

longitudinale sur la psychopathologie chez les enfants, y compris la descendance à haut risque 

de parents/mères atteints de schizophrénie, a décrit des enfants ayant un comportement étrange, 

un rejet par les pairs, des troubles de la perception et de la pensée et un comportement antisocial. 

Ils étaient également plus susceptibles de développer une schizophrénie à l'adolescence ou au 

début de l'âge adulte. Une étude longitudinale historique du National Institut of Mental Health 

portant sur 160 enfants dont le dépistage des symptômes de la schizophrénie était positif a décrit 

un groupe d'enfants « présentant des troubles multidimensionnels » (McClellan & Werry, 1997; 

McKENNA et al., 1994). Ils présentaient des symptômes psychotiques transitoires, une 

réactivité émotionnelle, une préoccupation pour les fantasmes, des difficultés à interagir 

socialement et des déficits cognitifs tels qu’un traitement de l’information atypique ainsi que 

des compétences visuo-spatiales moindres (McClellan & Werry, 1997). La similitude de ces 

enfants avec les critères actuels du trouble de la schizophrénie est évidente. Ils appartiennent à 

un spectre de caractéristiques schizotypiques reconnaissables, influencées par des déterminants 

neurodéveloppementaux, génétiques et psychosociaux (Kendhari et al., 2016), qui varient de 

subtiles altérations du fonctionnement, à une perturbation clinique fluctuante mais persistante 

de symptômes psychotiques, et à son extrémité à la schizophrénie. Etant établi qu’un 

fonctionnement psychosocial atypique est présent chez les personnes présentant une 

schizophrénie ou étant à ultra haut risque de psychose (Kim et al., 2019), s’intéresser davantage 

aux soubassements de ces particularités semble primordial.  
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Les individus avec un fonctionnement psychosocial atypique peuvent avoir des difficultés 

à décoder correctement les indices sociaux, y compris ceux liés au regard et aux expressions 

faciales (Kossmann et al., 2021). Ils pourraient avoir du mal à reconnaître les émotions, les 

intentions ou les informations cachées véhiculées par le regard des autres. Cette difficulté 

pourrait être à l’origine des difficultés observées dans leur capacité à établir et à maintenir des 

relations sociales satisfaisantes. Ayant une influence sur le bien-être émotionnel et psychosocial 

de ces personnes, l’étude des mécanismes sous-jacents à ces difficultés, notamment en termes 

de traitement du regard et des émotions, semble ainsi être un axe prioritaire de recherche.  

 

 

 

IV. Traitement du regard et des émotions  

 

 

« Pourquoi tu me regardes comme ça ? » (Léon1, 7 ans)  

 

 

La détection d’un regard, qu’il soit dirigé vers nous, qu’il regarde ailleurs ou qu’il exprime 

une émotion, est un signal social important puisqu’il renseigne directement sur l’intérêt de la 

personne, ce qu’elle souhaite et la présence d’éventuels dangers à proximité (Emery, 2000). Le 

visage humain est sans doute le stimulus visuel le plus important que nous traitons tous les jours 

car il nous informe sur la façon de nous comporter socialement : être capable de distinguer si 

la personne qui vient vers vous est votre ami, votre supérieur, votre ennemi et s’il a l’air en 

colère, triste ou heureux fera certainement une différence dans la façon dont vous interagirez 

avec lui.  

La région des yeux du visage représente une zone particulière en raison de la grande quantité 

d’informations qui peuvent en être extraites (Burra et al., 2017). Plus que les autres traits du 

visage, les yeux sont au cœur de tous les aspects de communication sociale tels que les émotions 

et la direction de l’attention. Le domaine des neurosciences cognitives et comportementales 

s’est depuis quelques années intéressé à la complexité de ces processus. Le rôle central des 

 
1 Par soucis de confidentialité, le prénom a été modifié.  
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yeux et du regard dans la cognition sociale représente un point d’intérêt d’autant plus lorsque 

nous savons que des difficultés dans les interactions sociales en lien avec le regard et les 

émotions peuvent être retrouvés dans certains troubles psychiatriques, tels que la schizophrénie 

et par extension la schizophrénie à début précoce (Itier & Batty, 2009).   

 

 

A – Détecter le regard est complexe mais précoce 

 

 

Le développement du regard chez le nourrisson est une partie essentielle de son 

développement perceptif et social. Les bébés naissent avec des capacités visuelles limitées, 

mais au fil des premiers mois de leur vie, leur vision s’améliore progressivement et ils 

commencent à explorer leur environnement visuel avec plus de précision (Bronson, 1974). 

Durant la période néonatale, alors que le nourrisson a une vision floue et limitée à une distance 

de 20 à 30 centimètres, les nouveau-nés vont progressivement être attirés par les contrastes 

visuels élevés, comme les visages humains, en particulier les yeux et la région du front 

(Bronson, 1974). Ce processus forme la base de la communication visuelle précoce (Itier & 

Batty, 2009). Outre le fait qu’il soit solidement établi que les nourrissons sont instinctivement 

attirés par les visages dès les premiers stades de la vie, les chercheurs se sont engagés dans une 

quête pour élucider les ramifications de l’attention et du comportement des nouveau-nés en ce 

qui concerne la détection et l’interprétation du regard qui leur est porté. Plus précisément, les 

investigations ont tenté de saisir l’impact des regards dirigés vers eux (regard direct) ou loin 

d'eux (regard détourné). Dans les premières investigations (Hood et al., 1998; Vecera & 

Johnson, 1995), des dissemblances de conduite étaient déjà observées chez les nouveau-nés, en 

fonction de ces deux contextes, avec une orientation préférentielle vers le regard direct. Cet 

attrait précoce pour les regards directs semble posséder un potentiel constructif pour le 

développement de diverses compétences relationnelles futures (Itier & Batty, 2009). De plus, 

il pourrait constituer un signe précoce aux premiers échanges sociaux, amorçant ainsi des 

réponses physiologiques autonomes (Hietanen, 2018). Les fondements de cette préférence 

envers les regards directs trouvent du soutien dans une variété de théories. Selon les 

propositions de Baron-Cohen (1994), il existerait un contexte visuel spécifique qui engendrerait 

des associations spatiales entre les différentes composantes faciales, facilitant ainsi la 

perception de la direction du regard. Une autre perspective (Batki et al., 2000; Langton et al., 
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2000; Simion & Giorgio, 2015) avance que cette préférence pourrait résulter de biais 

attentionnels généraux envers les propriétés structurelles particulières des éléments présents 

dans un visage, notamment les yeux. En outre, les réflexions de Babinet et de ses collaborateurs 

(2022) laissent entrevoir la possibilité de leur intégration dans un cadre conceptuel plus vaste. 

A titre d’exemple, la détection et la perception des yeux pourraient impliquer une étape de 

codage visuel qui extrait les spécificités liées à l’éclairage, au grain et aux zones saillantes à 

contraste élevé du visage. Ce processus pourrait ainsi contribuer à la capture d’éléments tels 

que la pose statique et les expressions faciales observées (Bruce & Young, 1986). En résumé, 

cette exploration de la préférence pour les regards directs chez les nouveau-nés s’inscrit dans 

un paysage conceptuel riche et complexe, où les nuances perceptuelles se mêlent aux 

implications développementales et probablement sociétales.  

 

 Au-delà du fait que la perception d’un regard est une faculté qui semble primordiale à 

notre développement social, comprendre comment nous interprétons le regard d’autrui paraît 

tout aussi indispensable.  

 

 

B – Chercher à comprendre les interprétations du regard est primordial  

 

 

Comprendre les interprétations du regard est essentiel pour décoder les émotions, les 

intentions et les signaux sociaux émis par les autres (Emery, 2000). Alors que le regard peut 

sembler une partie infime du corps humain, il est finalement un moyen puissant de 

communication non-verbale, et peut révéler beaucoup d’informations sur ce que les gens 

pensent et ressentent (Itier & Batty, 2009). En effet, à travers différentes modulations du regard, 

les informations véhiculées vont être multiples. Il est par exemple possible d’observer un 

contact visuel prolongé pouvant indiquer de l’intérêt, de la confiance ou de l’engagement, ou 

bien plutôt fuyant, signalant de la timidité, de l’anxiété ou du désintérêt pour la personne qui se 

trouve en face de nous. Les yeux sont également le siège des expressions faciales, permettant à 

l’aide d’autres caractéristiques (sourcils, bouche, front), de transmettre un message émotionnel. 

De plus, la direction vers laquelle quelqu’un regarde peut donner des indices sur ce qui attire 

son attention (Itier & Batty, 2009). Si quelqu’un regarde quelque chose de spécifique, il est 

probablement intéressé ou concentré sur cet objet ou cette personne. A contrario, si quelqu’un 
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détourne subitement le regard pendant une conversation, cela peut indiquer qu’il cache quelque 

chose, se sent gêné ou est mal à l’aise. Enfin, d’autres caractéristiques du regard peuvent être 

modulées et avoir un impact sur son interprétation telles que la dilatation des pupilles ou bien 

l’intensité du regard.  

 

 Etant donné l'importance que revêt la détection et l’interprétation du regard dans le 

contexte des interactions sociales, il est tout à fait raisonnable de prévoir que toute altération de 

la capacité à repérer ou à suivre le regard d’autrui puisse avoir des répercussions significatives 

sur la manière dont nous appréhendons la cognition et les comportements sociaux (Itier & Batty, 

2009; Kleinke, 1986). En effet, cette perturbation potentielle peut se traduire par des nuances 

subtiles mais impactantes dans la dynamique interpersonnelle, ayant également un rôle dans les 

interactions humaines. Lorsque cette compétence fondamentale est compromise, elle peut 

entraîner des conséquences multiples. Les individus pourraient se retrouver dans l’incapacité 

de saisir pleinement les intentions et les émotions d’autrui, ce qui pourrait, en retour, engendrer 

des malentendus et des échecs de communication. En conséquence, les relations 

interpersonnelles pourraient se fragiliser, laissant place à des interprétations erronées, voire à 

une perte de confiance. De plus, les erreurs potentielles dans la perception du regard peuvent 

donner lieu à une distorsion dans la compréhension des états mentaux d’autrui, conduisant ainsi 

à des hypothèses incorrectes quant aux pensées et aux motivations des autres (Cañadas & 

Lupiáñez, 2012). Un point tout aussi important à noter est que ces difficultés de perception du 

regard pourraient également agir comme des marqueurs subtils de mal-être psychique sous-

jacent. Les individus qui présentent des troubles de santé mentale pourraient être 

particulièrement vulnérables à ces altérations, ce qui soulève la question de savoir si les 

atypicités de perception du regard pourraient être utilisés comme des indicateurs préliminaires 

dans le domaine de la santé mentale (Emery, 2000). En somme, la complexité de cette 

interaction entre la perception du regard, la cognition sociale et le bien-être psychologique 

nécessite une attention approfondie, à la fois dans le cadre de la recherche scientifique mais 

également dans celui de la compréhension pratique de la manière dont nous interagissons les 

uns avec les autres.  

 

 

« Dès le petit déjeuner, ma sœur est méchante, je ne veux pas qu’elle me regarde » (Léon, 7 

ans).  
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La question de savoir comment un regard perçu comme menaçant peut engendrer des 

obstacles au sein des relations, voire refléter un mal-être psychique, suscite un intérêt 

considérable. Les mécanismes sous-jacents à ce phénomène complexe ont fait l’objet de 

nombreuses études approfondies. En effet, ces recherches se sont concentrées sur les 

connexions entre la manière dont le regard est perçu, la détection des émotions et mêmes des 

conditions telles que la schizophrénie (Abbott et al., 2018; Franck et al., 1998, 2002; Kohler et 

al., 2008; Tso et al., 2012). Analyser ces interactions entre la perception visuelle, la cognition 

émotionnelle et les états psychologiques permet de jeter une lumière nouvelle sur les défis que 

peut représenter l’interprétation des regards dans le contexte des interactions sociales et de la 

santé mentale.  

 

 

 

V. Objectifs et articulation du manuscrit 

 

 

Depuis de nombreuses années, les chercheurs tentent de comprendre les soubassements de 

la schizophrénie, les troubles cognitifs associés et les réseaux neuronaux sous-jacents à l’origine 

des déficits expliquant cette psychopathologie. La schizophrénie est une pathologie mentale se 

manifestant par des idées délirantes, des hallucinations et des troubles cognitifs (Tandon et al., 

2013). Il s’agit d’un enjeu de santé publique du fait de son important retentissement sur les 

personnes concernées mais également leurs proches. La prise en charge de ces personnes 

requière des actions de prévention et une articulation des soins dans le but d’une réinsertion 

précoce (Franck, 2021). En ce sens, les recherches sur les signes précurseurs d’apparition de 

symptômes psychotiques voire de schizophrénie, devraient s’inscrire aujourd’hui dans la 

dynamique de la neuropsychologie expérimentale (Oscar-berman, 1989). Il s’agit de (i) 

comprendre via l’étude des altérations spécifiques du fonctionnement cérébral, qui peuvent 

survenir suite à un trouble du neurodéveloppement, une maladie rare, l’organisation et le 

fonctionnement des processus mentaux normaux (c’est l’objectif visé par la psychologie 

cognitive (Rumelhart, 1977)) ; et (ii) d’identifier les substrats cérébraux du comportement et de 

la cognition (cela s’inscrit aujourd’hui dans les neurosciences cognitives (Krendl & Betzel, 

2022)).  
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 Les objectifs de ce travail de thèse sont multiples : (i) mieux dépister ces jeunes à haut 

risque de psychose pour mieux les accompagner, et (ii) contribuer à la littérature sur la 

perception et la détection du regard et des émotions pour mieux appréhender les 

dysfonctionnements potentiels liés à la schizophrénie très précoce. Dans les chapitres qui vont 

suivre, nous présenterons les études expérimentales menées au cours de cette thèse ainsi qu’une 

revue systématique de littérature ayant permis d’ouvrir le champ de nouvelles études 

expérimentales. Dans l’Étude 1, nous présenterons le développement ainsi que l’étude 

psychométrique d’une nouvelle échelle de dépistage des symptômes psychotiques précoces 

chez l’enfant de 4 à 13 ans. Par la suite, avant de présenter diverses études expérimentales sur 

le regard, une revue systématique de littérature sur ce sujet permettra de poser les bases 

théoriques qui ont servi à l’élaboration des études. L’Étude 2 tentera de faire la lumière sur le 

déroulement temporel de la perception du regard, point d’ombre soulevée dans la revue de 

littérature précédente. L’Étude 3 consistera en une première investigation des capacités à 

détecter le regard chez des enfants à haut risque de psychose (en prenant la délétion 22q11.2 

comme modèle). L’Étude 4 présentera comment les enfants porteurs d’une délétion 22q11.2 

perçoivent les émotions faciales, que ce soit sur un visage, en contexte ou via la voix. Enfin, 

l’Étude 5 examinera le rôle de la présence de symptômes psychotiques précoces sur la 

perception émotionnelle. Dans la dernière partie, nous ferons la synthèse des différents résultats 

récoltés au cours de ce travail de thèse en revenant sur quelques questions fondamentales : la 

perception du regard est-il un indicateur précoce d’apparition de symptômes psychotiques ? 

Quels facteurs influencent notre capacité à percevoir le regard et les émotions ? Quelles sont 

les nouvelles pistes de recherches sur la détection du regard émotionnelle ou neutre ?  
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CHAPITRE 1 

Le dépistage des symptômes psychotiques précoces de 

l’enfant 
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La nécessité d’une nouvelle échelle de dépistage 

 

 

La schizophrénie peut être considéré comme un trouble neurodéveloppemental 

d'étiologie multifactorielle (McCutcheon et al., 2020). La schizophrénie pédiatrique comprend 

la schizophrénie précoce – « Early-Onset schizophrenia » - (début avant l'âge de 18 ans) et la 

schizophrénie très précoce – « Childhood Onset Schizophrenia » - (début avant l'âge de 13 ans) 

(Kendhari et al., 2016). L'adolescence a été établie comme une période critique pour l'élagage 

neuronal (Germann et al., 2021). Avec l’apparition précoce des symptômes, il peut ainsi y avoir 

une perturbation du processus typique de développement neuronal, entraînant des troubles de 

la mémoire, de la pensée abstraite et de la régulation des émotions. Bien que la prévalence de 

la schizophrénie soit de 1 % dans la population générale, l'incidence de la schizophrénie 

pédiatrique est rare (Driver et al., 2013; McClellan & Werry, 1997; McKENNA et al., 1994). 

L’évaluation de l’apparition de symptômes psychotiques chez l’enfant n’est pas aisée en raison 

des nombreux diagnostics différentiels qui peuvent rentrer en compétition (Kendhari et al., 

2016). Par conséquent, il est important d'évaluer finement la cause de tout symptôme 

psychotique d'un enfant ou d'un adolescent, en s’aidant de l’histoire neurodéveloppementale 

mais également des intrications génétique-environnement. Peu d'outils d'aide au dépistage 

existent, même si un diagnostic précis et précoce est important pour traiter les enfants le plus 

tôt possible et améliorer leur qualité de vie future (McClellan, 2018). La mise en place d’un 

traitement antipsychotique associée à une psychothérapie et une psychoéducation, est d’ailleurs 

un facteur de meilleur pronostic futur (Kane et al., 2016).  

 Ainsi, cette première étude a pour objectif d’élaborer et de valider un nouvel outil de 

dépistage des symptômes psychotiques précoces chez l’enfant. Pour cela, nous avons développé 

une nouvelle échelle, rapide à administrer et qui est rempli par les parents de l’enfant. Elle se 

décline sous deux versions : une permettant l’évaluation du comportement actuel de l’enfant et 

l’autre, évaluant le comportement de l’enfant lorsqu’il avait deux ans. S’intéresser aux 

comportements à deux ans permet d’estimer la présence ou non des symptômes dès cet âge-là. 

D’un point de vue plus fondamentale, l’échelle permet d’étudier l’évolution des symptômes de 

l’enfant. L’objectif de cette étude a donc été double : (i) développer un outil de dépistage des 

symptômes psychotiques précoces de l’enfant, (ii) rechercher la présence de ces symptômes à 

l’âge de 2 ans et dans le présent. A cet effet, une validation psychométrique de l’échelle a été, 

dans un premier temps, menée. Dans les suites, une comparaison inter-groupes a été réalisée 
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afin d’étudier les profils développementaux de trois groupes d’enfants : neurotypiques, porteurs 

d’un trouble du neurodéveloppement sans symptômes psychotiques et porteurs d’un trouble du 

neurodéveloppement avec symptômes psychotiques. L’originalité de cette étude repose, entre 

autres, sur cet aspect de profil développemental distinct.  
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CHAPITRE 2 

Le traitement du regard 
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 Les mécanismes généraux du traitement du regard 
 

 

Conjointement au dépistage des symptômes psychotiques précoces de l’enfant, il 

semble important d’examiner les manifestations spécifiques telles que le traitement du regard 

qui peuvent être liées à la présence de ces symptômes. En effet, la présence de symptômes 

psychotiques peut être combinée à un traitement du regard atypique, entraînant des 

comportements oculaires spécifiques tels que des fixations prolongées sur des stimuli 

spécifiques, un évitement du contact visuel ou des mouvements oculaires désorganisés 

(Pinkham et al., 2003, 2011). De nombreuses études suggèrent que ces atypicités pourraient 

être liées à des difficultés à extraire les informations pertinentes de la région oculaire, y compris 

la direction du regard (Itier & Batty, 2009). Nous savons que les yeux et le regard jouent un 

rôle crucial dans l’interaction sociale chez tous les humains. En neuropsychologie 

expérimentale, et en neurosciences plus généralement, afin de pouvoir comprendre le 

fonctionnement pathologique, il est primordial de s’intéresser au fonctionnement typique.  

 Ainsi, afin de faire la lumière sur les données comportementales et les aspects qui ont 

trait à la détection et à la perception de la direction du regard, une revue narrative de littérature 

a été réalisée. Elle explore plusieurs modèles théoriques sur le traitement de l’information 

visuelle du regard afin de proposer une hypothèse unifiée. Des questions non encore explorées 

ont également été identifiées. Dans un second temps, les aspects neuronaux du traitement de 

l’information visuelle, tant au niveau sous-cortical que cortical, ont été examinés en mettant en 

exergue les étapes de traitement de l’information de bas et haut niveau. Enfin, les mécanismes 

de détection du regard ont été discutés via le prisme de divers troubles tels que par exemple la 

schizophrénie et la délétion 22q11.2.  
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 Le déroulement temporel de la perception du regard 

 

 

La revue systématique de littérature exposée précédemment a permis de discuter des 

bases théoriques de la détection et de la perception de la direction du regard. Il est clairement 

établi que le regard direct, dirigé vers l’observateur, est un signal social extrêmement saillant 

(George & Conty, 2008; Hamilton, 2016). Toutefois, cette revue a montré que plusieurs zones 

d’ombre restaient à éclaircir. Que regardons-nous en premier lorsque nous sommes face à un 

visage ? Sommes-nous attirés directement par les yeux en faisant abstraction du reste du visage, 

est-ce le contraire ou bien sommes-nous en mesure d’analyser l’ensemble du visage de manière 

simultané ?  

 

 Ainsi, l’objectif de l’Étude 2 a été de comprendre le déroulement temporel du traitement 

de l’information lors de la perception de la direction du regard. Pour cela, une expérience de 

jugement de la direction du regard a été proposée à des étudiants. Cette expérience se composait 

de visages où un décalage temporel, non perçu consciemment, était introduit entre la 

présentation des yeux et le reste du visage de sorte que les yeux soient présentés avant le visage, 

après le visage ou bien que les deux soient présentés simultanément. La tâche consistait à porter 

un jugement sur la direction du regard, c’est-à-dire qu’il était demandé aux participants 

d’appuyer sur une touche spécifique aussi vite que possible lorsque le regard était dirigé vers 

eux, et sur une autre touche, toujours aussi vite que possible, lorsque le regard était dirigé 

ailleurs.   
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Abstract  

 

Gaze directed at the observer (direct gaze) is a highly salient social signal. Despite the existence 

of a preferential orientation towards direct gaze, none of the studies carried out so far seems to 

have explicitly studied the time-course of information processing during gaze direction 

judgment. In an eye-direction judgment task, participants were presented with a sketch of a 

face. A temporal asynchrony was introduced between the presentation of the eyes and that of 

the rest of the face. Indeed, the face could be presented before the eyes, the eyes could be 

presented before the face, or the face and the eyes could be presented simultaneously. The 

results suggest that the time-course of information processing during eye direction judgment 

follows a continuum that makes it possible to perceive the eyes first and then to use the facial 

context to judge the direction of gaze. Although these results are discussed in the light of 

existing theories about the mechanisms underlying gaze processing, our data provides new 

information suggesting that, despite their power to capture attention, the eyes probably have to 

stand out from a more general spatial configuration (i.e., the face) in order for their direction to 

be adequately processed. 

 

Keywords: time-course, gaze processing, averted gaze, direct gaze, attentional capture 

 

 

1. Introduction 

 

Gaze directed at the observer (direct gaze) is a highly salient social signal with multiple effects 

(George & Conty, 2008; Hamilton, 2016). Preferential orientation toward direct gaze seems to 

be present soon after birth (Hietanen, 2018). Baron-Cohen (1994) suggested the existence of a 

specific visual context that maintains spatial relationships between facial components and 



   
 

64 
 

makes it possible to identify gaze direction. For instance, newborns appear to track moving 

face-like patters longer than they do a scrambled face or a blank face (Johnson et al., 1991). 

Other studies (Farroni et al., 2006; Tomalski et al., 2009) found that a discrimination difference 

between direct and averted gaze was observed in children and adults only when the face was 

presented straight (classic facial configuration) vs. upside-down face. An additional argument 

in favour of  Baron-Cohen’s theory (Baron-Cohen, 1995) is when only the eyes were presented, 

no difference was observed in the time taken by the participants to judge the direction of gaze, 

whereas this was the case when the whole face was presented (Ricciardelli & Driver, 2008).  

 

An alternative view (Batki et al., 2000; Langton et al., 2000; Simion & Giorgio, 2015) has been 

proposed to explain newborns’ preferences for direct gaze. These authors suggested that this 

preference is due to domain-general attentional biases toward the specific structural properties 

of the features present in a face (i.e., the eyes). This type of general attentional bias probably 

derives from the functional properties of the newborns’ immature visual system (Simion & 

Giorgio, 2015). From the age of 4 months, children seem to be sensitive to the contrast polarity 

that results from the typical perceptual patterns of the eyes, i.e., the black pupil on a white sclera 

(Michel et al., 2017). In adults, gaze direction judgments might possibly be based on the 

outcome of competition between different gaze direction signals, such as luminance cues and 

geometric cues (Babinet et al., 2022; Olk et al., 2008). From an evolutionary point of view, the 

extraction of properties of the eye region can lead to a gradual construction of a representation 

of gaze (Farroni et al., 2003).  

 

It seems fairly obvious that these theories are not necessary mutually exclusive. It is possible 

that there are specific eye and gaze detection mechanisms based on a facial context constituted 

by facial features. Based on Baron-Cohen’s argument (Baron-Cohen, 1994, 1995) that the eyes 
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constitute a well-defined area with specific regions of contrast, i.e., a darker region (iris/pupil) 

and a brighter region (the sclera), we can make the following hypothesis (Babinet et al., 2022): 

it is possible that there is a processing step specific to the “eye” stimulus integrated within a 

more general spatial context (i.e., the face). This specific processing of the eyes might then 

extract specific perceptual information from the eye region (dark/bright contrasts) and this 

contrast would determine the salience of this region (Babinet et al., 2022; Baron-Cohen, 1994, 

1995).  

 

The above works implicitly suggest that there is a time-course of information processing during 

gaze direction detection. For instance, by assuming that gaze direction discrimination requires 

the presence of a facial context, Baron-Cohen (1994, 1995) explicitly suggests that the face is 

processed first. At the same time, Simion and Giorgio (2015) suggest that there are specific 

processes for the eyes and this may imply that they are processed independently of the face, 

either at the same time as it or before it. To our knowledge, no study to date has tried to clarify 

this issue directly. 

 

Here, we try to shed some light on the time-course of information processing during gaze 

direction detection and discrimination and, therefore, to determine which of the above-

mentioned hypotheses is closest to reality. To do this, we proposed a task in which adult 

participants were presented with the sketch of a face and were required to make an eye-direction 

judgment (i.e., the eyes are looking at me vs. they are looking away) as quickly and as accurately 

as possible. A temporal asynchrony was introduced between the presentation of the face and 

that of the eyes and eyebrows in such a way that the whole face appeared (a) face first then 

eyes, (b) eyes first then face, or (c) simultaneously. By recording the response times (RT), we 

were able to assess whether processing of direct gaze (as compared to averted gaze) was most 
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evident when the face came first, when the eyes came first, or when the eyes and the face 

appeared simultaneously. Since we hypothesized that priority would be given to the eyes during 

processing (1st hypothesis), we expected RT to be faster when the eyes appeared first. In 

addition, slower RT were expected when the face appeared first, since this would run counter 

to the hypothesized natural time-course of gaze detection processing. Given this hypothesis, 

and according to the literature (Baron-Cohen, 1994, 1995; Ricciardelli & Driver, 2008), even 

though faster responses were expected when the eyes were presented first, we did not expect to 

observe any judgment of gaze direction since the spatial context of the face is necessary for 

such judgments. According to the hypothesis that the processing of the face will be prioritized 

(2nd hypothesis), faster RT were expected when the face appeared first. Moreover, since some 

theories hold that the judgment of gaze direction is based on the interpretation of the facial 

context (Baron-Cohen, 1994, 1995; Riechelmann et al., 2021), we expected to observe a 

difference between direct and averted gaze.  

 

 

2. Method 

2.1 Participants 

 

Eighty-three students from the University of Lyon participated in the experiment (50 women 

and 33 men; mean age = 22.63; SD = 1.92 years; mean number of years of education = 13.55; 

SD = 1.66 years). All reported normal or corrected-to-normal vision and were unaware of the 

precise aim of the experiment. All participants gave their written informed consent and the 

study was conducted in accordance with the Declaration of Helsinki. 

 

2.2 Apparatus and stimuli  
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Stimuli consisted of sketches of a face drawn in black (mean luminance of 5 measures = 0.21 

cd/m2, SD = 0.03) presented on a gray background (mean luminance of 5 measures = 156.24 

cd/m2, SD = 2.17) using GIMP version 2.10 software. Two eye direction conditions were 

created: (1) direct gaze, in which the face was gazing directly at the participant; (2) averted 

gaze, in which the face was gazing to the right or left at an angle of 60° from the midline. The 

stimuli represented a full face, were presented in the center of the screen and covered a visual 

angle of 9.9° x 12.7° (width × height) at a viewing distance of 40cm. The angular distance 

between the two eyes (center to center) was 3.7° and the angular distance between the fixation 

cross and the center of each eye was 2.9°. The fixation cross was presented in the center of the 

screen and measured 1.43° x 1.43°. All instructions and stimuli were presented on a 15-inch 

screen, with a resolution of 1920x1080 pixels. Stimulus presentation, timing and data collection 

were controlled by OpenSesame (Mathôt et al., 2012).  The experiment was conducted on a 

DELL computer equipped with an Intel® UHD Graphics 620 card and took place in a normally 

lit and quiet room.   

 

2.3 Procedure  

 

A trial started with the presentation of a fixation cross for 1500ms. This was followed by the 

presentation of a face, centered at the fixation point. Temporal asynchronies were introduced 

between the presentation of the face (face contour, nose and mouth) and the eyes (eyes and 

eyebrows) to create five conditions: -100ms (eyes first), -50ms (eyes first), 0ms (eyes and face 

at the same time), +50ms (face first), +100ms (face first). The whole face was therefore 

presented in an eyes-face order (-100ms, -50ms), eyes and face simultaneously (0ms) and in a 

face-eyes order (+50ms, +100ms) (see Fig. 1). The direction of gaze (direct vs. averted) was 
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also manipulated in such a way that the combination of the two factors (i.e., gaze direction and 

SOA) resulted in 10 conditions. The participants were told that they would see faces appear on 

the screen. They were asked to press the C key as quickly as possible if the eyes were looking 

at them and the N key if the eyes were looking away. The stimuli remained present on the screen 

until a response was given. Each participant completed one experimental block consisting of 

300 trials (30 trials per gaze direction per SOA). Gaze direction and SOA were presented in a 

completely random and equiprobable order and the condition for each new trial was chosen 

automatically by the computer. Once the participant had heard the instructions, the experiment 

could begin. The participant could press any key to start. RT and errors were recorded by the 

computer program. At the end of the experiment (which lasted about 10 minutes), a screen was 

displayed to thank the participants and tell them that the experiment was over. The participants 

were then debriefed. No training session was conducted.  

 

----- 

INSERT FIGURE 1 HERE PLEASE 

------ 

 

2.4 Design and analysis 

 

RT were defined as the latency from the onset of eye presentation until the first key press. After 

removing error trials (3.33% of the data), we additionally excluded trials with anticipatory 

responses (RTs < 150 ms; corresponding to 0.32% of the remaining data). After that, all RT 

outliers larger than 2SDs were removed for each participant (corresponding to 4.25% of the 

remaining data).  
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Separate repeated-measures analyses of variance (ANOVAs, α = .05, throughout) with the SOA 

(-100ms, -50ms, 0ms, +50ms, +100ms) and gaze direction (direct vs. averted) as within-

participants factors were conducted to analyze correct RT. Multiple post-hoc comparisons were 

conducted using the Scheffe test. Effect sizes were expressed as partial eta squared. Statistics 

were computed using JASP (JASP Team, 2022). The error rate was not analyzed since it was 

lower than 5%. 

 

 

3. Results 

 

A significant gaze * SOA interaction effect was observed, F(4,328) = 16.31, p < .001, η2
p=.17 

(see Fig. 2). When direct and averted gaze were compared with the Scheffe post-hoc test, 

significant differences in RT were found at +50 (direct: mean = 564ms, SD = 88ms; averted: 

mean = 528ms, SD = 95ms; p < .001) and +100ms (direct: mean = 550ms, SD = 83ms; averted: 

mean = 504ms, SD = 102ms; p < .001). No significant differences in the RT were found at -

100, -50ms or 0ms. For detailed results, see Table 1.  

 

As far as direct gaze was concerned, significant differences in RT were found between -100 

(mean = 491ms, SD = 96ms) and -50 (mean = 537ms, SD = 88ms; p < .001), -100 and 0 (mean 

= 531ms, SD = 91ms; p < .001), -100 and +50 (mean = 564ms, SD = 88ms; p < .001), -100 and 

+100 (mean = 550ms, SD = 83ms; p < .001), -50 and +50 (p < .001), 0 and +50 (p < .001) and, 

finally, between 0 and +100 (p < .05) .  

 

As far as averted gaze was concerned, significant differences in RT were found between -100 

(mean = 480ms, SD = 107ms) and -50 (mean = 520ms, SD = 104ms; p < .001), -100 and 0 
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(mean = 523ms, SD = 101ms; p < .001), -100 and +50 (mean = 528ms, SD = 95ms; p < .001), 

-100 and +100 (mean = 504, SD = 102ms; p < .001), 0 and +100 (p < .05) and, finally, between 

+50 and +100 (p < .001).  

 

It is interesting to note that, for the averted gaze, it was necessary to wait until +100 after the 

presentation of the face to observe an effect, while the effect was already observed at +50 and 

persisted at +100 for direct gaze. 

 

----- 

INSERT FIGURE 2 HERE PLEASE 

------ 

 

----- 

INSERT TABLE 1 HERE PLEASE 

------ 

 

4. Discussion  

 

To shed light on the time-course of information processing during gaze direction 

discrimination, participants were presented with a sketch of a face and were required to make 

an eye-direction judgment. Using a temporal asynchrony between the presentation of the face 

and the eyes, our results show that gaze direction judgment varies depending on the asynchrony 

that has been introduced. Regardless of gaze direction, participants exhibited faster responses 

when the eyes appeared 100ms before the face. With regard to the paradigm (i.e. a gaze 

judgment), presenting the eyes without any other stimulus would incite participants to direct 

their attention to the point at which they are located (Posner, 1980, 2016). The absence of any 

other information at that location may well explain these faster responses. However, the same 
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effect was no longer visible at -50ms, meaning that this effect occurs in a delimited time 

window and that the system requires at least 100ms to perform this rapid orientation. This is 

highly consistent with the model proposed by Müller and Findlay (1988), which suggests the 

existence of an early automatic spatial orientation mechanism, and also tallies well with the 

idea that the eyes may capture attention when presented on their own as a stimulus (Burra & 

Kerzel, 2021). Perceptual salience created by local contrasts of the eyes - a darker region 

(iris/pupil) and a white region (the sclera) (Baron-Cohen, 1995) - is likely to attract attention, 

be accorded processing priority and lead to faster responses (Babinet et al., 2022). Our visual 

system is able to find the item in the visual field which differs the most from the others in terms 

of salience (here, the eyes) and which it is therefore likely to be most important to select for 

further analysis (Theeuwes, 1992). This result is also in line with the theory of Simion & 

Giorgio (2015), who propose that the eyes are processed either independently of the face or, 

indeed, before the face. One other finding was that when the eyes appeared first or when the 

eyes and the face appeared simultaneously, no differences were observed between direct and 

averted gaze. This is also in line with the hypothesis that something more than the mere 

presence of the eyes, i.e., a context (Baron-Cohen, 1994), is required if participants are to judge 

gaze direction. These initial data seem to imply that the gaze is processed very early and 

quickly, regardless of its direction, thus confirming the 1st hypothesis.  

 

When the face appeared first, differences between direct and averted gaze were found. This 

suggests that information available in the face is necessary for gaze direction discrimination, 

thus partially confirming the 2nd hypothesis. It has already been hypothesized that the face 

creates a spatial context that permits the enhanced processing of gaze direction (Adams & 

Kleck, 2005; Baron-Cohen, 1994, 1995; Burra & Kerzel, 2021). According to Morton & 

Johnson (1991), there is a process named Conspec configured to detect the faces of 
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conspecifics. The effectiveness and ubiquity of the simple T-shaped schematic face (i.e., the 

spatial context of the two eyes, the nose and the mouth) suggest that faces may be detected by 

means of a simple template-like process (Riechelmann et al., 2021; Tsao & Livingstone, 2008). 

The differences we found between direct and averted gaze were to the detriment of direct gaze. 

This detection started as early as 50ms after the presentation of the face and remained stable up 

to 100ms. Responses to direct gaze were overall slower than to averted gaze, and this may be 

due to the paradigm we used. Indeed, a number of studies have shown that humans are biased 

to detect direct gaze faster than averted gaze (Conty et al., 2006, 2007; George et al., 2001; von 

Grünau & Anston, 1995), a phenomenon referred to as the “stare-in-the-crowd” effect. The 

experimental paradigms used in these studies were different from ours. For instance, these 

studies used visual searches for one target among others (Conty et al., 2006), gender judgment 

(male vs. female face) and other techniques (George et al., 2001). However, other studies have 

found a deceleration of RT similar to the one observed here for direct gaze, thus indicating an 

advantage of averted gaze (Riechelmann et al., 2021). These results suggest that presentation 

conditions and task demands play an important role in gaze direction discrimination. What is 

new in our results is that the difference between gaze conditions appeared only in situations 

when the eyes were added to a sketch of a face, but never the other way around. This strongly 

suggests that, despite their ability to capture attention (Burra & Kerzel, 2021), the eyes probably 

have to stand out from a more general spatial configuration (i.e., the face) in order for their 

direction of gaze to be adequately processed.  

 

The observation that the effect we report appeared at +50ms suggests that the direction of gaze 

is processed rapidly, and this tallies well with the fact that it takes less than 70 milliseconds to 

adjust the focus of attention to a new stimulus (Benso et al., 1998). The fact that this effect 

remains virtually unchanged at +100ms may suggest that, following the processing of gaze 
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direction, attention remains focused on it for some more time. It is known that attention may 

remain voluntarily focused on a stimulus for up to 500 milliseconds (Benso et al., 1998). It is 

impossible to know if this time window is the same in the case of gaze fixation since our 

paradigm only used SOAs up to 100ms. Future research could shed some light on this issue.  

 

When examined in more detail, our results suggest that different processes might be dedicated 

to the processing of direct gaze (as seen through the rapid deceleration of RT at +50ms) and 

averted gaze (as seen through the acceleration of RT at +100ms), and each would have its own 

time-course. In the case of the former, it is possible that the processing of a direct gaze that 

stands out from a face starts very quickly and may be due to an inability to disengage attention 

from a mutual contact (Burra & Kerzel, 2021) or a voluntary continued concentration of 

attention on the eyes. With regard to the latter, the processing of an averted gaze may start later 

and trigger a shift of attention toward the direction in which the eyes are looking (i.e., joint 

attention; see Frischen et al., 2007, for a review on gaze cueing). Let us imagine that we see 

somebody looking directly at us. Such a mutual contact would trigger physiological arousal 

(Hood et al., 2003; Kampe et al., 2001; Kawashima et al., 1999; Senju & Johnson, 2009) and 

rapid processing of their eyes and a freezing-like reaction would follow. Becoming aware that 

the gaze is not really directed towards us but somewhere else (i.e., we are not the target of that 

person’s attention) would lead to attentional disengagement and a faster response towards the 

direction of the joint target (Wang et al., 2019). 

 

Our study has some limitations that should be highlighted. First, the type of stimulus used here, 

namely the sketch of a face, does not resemble real stimuli (such as photographs). Nevertheless, 

one of reasons for this choice was to optimize our control of all aspects of the stimuli and avoid 

the typical problems that natural stimuli give rise to (i.e. contrast, saliency, visual complexity). 
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Moreover, the use of drawings minimizes confounds related to facial characteristics that are 

present in natural photographs, i.e. gender, age, attractiveness, and ethnicity, as well as physical 

characteristics such as wrinkles and freckles (Peyroux et al., 2020). Another limitation concerns 

the ratio of male: female participants. It seems legitimate to inquire about the extent to which 

gender impacts gaze detection (Shi et al., 2020).  

 

5. Conclusions 

 

It appears that the eyes are the first facial element to be detected but that information about the 

gaze direction is not immediately available. The perceptual salience created by the local 

contrasts of the eyes is likely to attract attention in an automatic way, be assigned processing 

priority and lead to faster responses. Subsequently, the face creates a spatial context which 

favors the processing of gaze direction. Finally, our results suggest that different processes 

might be dedicated to the processing of direct gaze and that of averted gaze, each having its 

own time-course. 
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Fig 1. Illustration of experimental stimuli and procedure for the direct gaze condition.  

It can be seen that the whole face was presented in an eyes-face order (-100ms, -50ms), eyes 

and face simultaneously (0ms) or in a face-eyes order (+50ms, +100ms). Response times were 

defined as the latency from the onset of eye presentation until the first key press. 
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Fig 2. Mean Responses times (RTs) as a function of gaze direction (direct vs. averted gaze and 

SOA (-100ms vs. -50ms vs. 0ms vs. +50ms vs. +100ms). Error bars represent 1 standard error. 
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Table 1. post-hoc comparisons of gaze type * SOA of interest.  
 

-
100ms 
direct 
gaze 

(mean
=491; 
SD=96

ms) 

-50ms 
direct 
gaze  

(mean
=537; 
SD=88

ms) 

0ms direct 
gaze 

(mean=531; 
SD=91ms) 

+50ms 
direct 
gaze  

(mean
=564; 
SD=88

ms) 

+100m
s direct 

gaze  
(mean
=550; 
SD=83

ms) 

-100ms 
averte
d gaze  

(mean=
480; 

SD=107
ms) 

-50ms 
averte
d gaze  

(mean=
520; 

SD=104
ms) 

0ms averted 
gaze 

(mean=523; 
SD=101ms) 

+50ms 
averte
d gaze  
(mean
=528; 
SD=95

ms) 

+100m
s 

averte
d gaze  

(mean=
504; 

SD=102
ms) 

-100ms 
direct gaze 

(mean=491; 
SD=96ms) 

/ 
         

-50ms direct 
gaze 

(mean=537; 
SD=88ms) 

< .001* / 
        

0ms direct 
gaze 

(mean=531; 
SD=91ms) 

< .001* .99 / 
       

+50ms direct 
gaze 

(mean=564; 
SD=88ms) 

< .001* <.001* <.001* / 
      

+100ms direct 
gaze 

(mean=550; 
SD=83ms) 

< .001* .47 .03* .38 / 
     

-100ms 
averted gaze 
(mean=480; 
SD=107ms) 

0.96 / / / / / 
    

-50ms averted 
gaze 

(mean=520; 
SD=104ms) 

/ .63 .97 / / <.001* / 
   

0 averted gaze 
(mean=523; 
SD=101ms) 

/ / .99 / / <.001* 1 / 
  

+50ms 
averted gaze 
(mean=528; 
SD=95ms) 

/ / / <.001* / <.001* .95 .99 / 
 

+100ms 
averted gaze 
(mean=504; 
SD=102ms) 

/ / / / <.001* <.001* .13 .02* <.001* / 

Asterisks denote significant differences (p ≤ 0.05).  
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 La perception du regard dans un contexte de maladie rare 

 

 

A travers la littérature, les chercheurs ont mis en évidence l’importance de la région 

oculaire dans la transmission d’informations nécessaires à la reconnaissance des émotions, en 

plus de son rôle crucial dans la perception de la direction du regard (Ekman & Friesen, 1978; 

Itier & Batty, 2009; Liang et al., 2021). Prenons l’exemple où une personne vous regarde dans 

les yeux en exprimant une émotion de peur. Il est probable que vous perceviez alors une menace 

et que vous ayez un comportement de fuite. La combinaison de la direction du regard et de 

l’émotion permet de percevoir des conduites d’approche et d’évitement (Adams & Kleck, 2003, 

2005). Etant donné l’importance de la perception du regard et des émotions dans nos 

interactions sociales, via la communication non-verbale, il est assez facile d’imaginer que des 

troubles de la cognition sociale soient observés dans différents troubles psychiatriques telles 

que la schizophrénie ou chez les personnes à haut risque de psychose (comme les enfants 

porteurs de la délétion 22q11.2) (Jalbrzikowski et al., 2012; Tor et al., 2018). Bien qu’il soit 

clairement établi dans la littérature que les enfants porteurs d’un 22q11.2DS présentent des 

compétences sociales plus faibles que les enfants neurotypiques, en particulier dans la 

reconnaissance des émotions faciales, aucune étude spécifique ne s’est intéressée à la 

perception du regard qu’il soit émotionnel ou non chez ces enfants.  

 

 Pour éclaircir cet aspect, nous avons créé une tâche dans laquelle les enfants se sont vus 

présentés un paradigme oddball comportemental avec trois types de stimuli différents : des 

formes géométriques, des regards non émotionnels et des regards émotionnels. Pour chaque 

type de stimuli, deux conditions étaient proposées : des stimuli rares parmi des stimuli 

fréquents. Les enfants devaient appuyer le plus rapidement possible sur une touche réponse 

pour chaque stimulus. Afin de contrôler des réponses anticipées et d’évaluer le contrôle 

inhibiteur face au regard, des stimuli No-Go ont été ajoutés à la tâche. L’article exposé ci-après 

ne présente que des données préliminaires, la collecte de données n’étant pas achevée.  
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Abstract  

 

The eyes and the gaze are important stimuli for social interactions in humans. The eye region 

carries information necessary for emotion recognition and is thus central to non-verbal 

communication. 22q11.2 deletion syndrome (22q11.2DS) is considered as a valuable, 

simplified biological model for studying early neuropsychiatric disorders. Certain psychiatric 

disorders exhibit social cognition disturbances but, as far as 22q11.2DS in concerned, there is 

no data in the literature on gaze direction perception and detection. This study will attempt to 

shed light on this aspect. Twenty-three children with 22q11.2DS and thirty-three matched 

healthy controls completed a behavioral oddball paradigm in which they had to press a button 

each time a stimulus was presented. Three types of stimuli were used: geometrical figure, gaze, 

and emotional gaze. For each type of stimuli, the stimuli were subdivided in rare (10% 

occurrence) and frequent (80% occurrence). Furthermore, NoGo stimuli (10% occurrence) 

were added. The results show that the eyes are a special cue but that the atypical processing of 

the information conveyed comes mainly from an effect of the emotion associated with the gaze. 

A lack of inhibition seems to be an important marker and could be linked to the presence of 

psychotic symptoms in 22q11.2DS but also in the general population. 

 

 

 

Keywords: gaze perception; emotional gaze; 22q11.2DS; inhibition 
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1. Introduction 

 

Gaze direction is a useful signal since it directly provides information on the person’s 

interest and the presence of possible dangers nearby (Emery, 2000). It is well-established that 

infants are attracted to faces early in life, and research has tried to unravel the impact on 

newborns’ attention and behavior on the detection and perception of gaze directed at them 

(direct gaze) or away from them (averted gaze). The earliest studies (Hood et al., 1998; Vecera 

& Johnson, 1995) already showed different behaviors in newborns in these two conditions, with 

a preferential orientation toward direct gaze. Preferential orientation for direct gaze can help 

build a certain number of relational capacities (Itier & Batty, 2009), may constitute an early 

sign of the emergence of social interactions and may prime autonomous physiological activity 

(Hietanen, 2018). This preferential orientation is supported by various theories. Baron-Cohen 

(1994) suggested the existence of a specific visual context that maintains spatial relationships 

between facial components and makes it possible to identify gaze direction. An alternative view 

(Batki et al., 2000; Langton et al., 2000; Simion & Giorgio, 2015) suggested that this preference 

is due to domain-general attentional biases toward the specific structural properties of the 

features present in a face (i.e., the eyes). Babinet and colleagues (2022) assume that they can 

be integrated into a more general framework. For example, eye detection and perception may 

include a pictorial encoding step extracting detail from lighting, grain, and high contrast salient 

areas of the face. This captures the static pose and expression seen on a face (Bruce & Young, 

1986).  

In addition to its important role in gaze direction perception, the eye region carries 

information necessary for emotion recognition (Bindemann et al., 2008; Ekman & Friesen, 

1978; Itier & Batty, 2009; Liang et al., 2021) and is thus central to non-verbal communication. 
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For example, angry people often stare straight into the eyes of the person with whom they are 

trying to quarrel or fight, and timid people who fear others may drop their eyes and look away. 

Previous research has found that when gaze direction matches the underlying behavioral intent 

(approach/avoidance) communicated by an emotional expression, the perception of that 

emotion is enhanced or facilitated (Adams & Kleck, 2003, 2005). It has been argued that 

proximity-oriented emotions such as happiness, love, and anger tend to be expressed through 

direct vision, while avoidance-oriented emotions such as jealousy, sadness, and disgust are 

more likely to be communicated by avoidance (Argyle et al., 1994; Kleinke, 1986; Sander et 

al., 2007).  For example, angry faces are detected faster and perceived with greater intensity 

when the expresser’s gaze is directed toward the observer rather than away, while an averted 

gaze enhances the perception and detection of fearful faces (Rigato et al., 2013) and sad faces 

(Adams & Kleck, 2003).  

Given the importance of gaze direction perception and emotion perception for social 

interactions (for a review, see Norkett et al., 2017), it is not surprising that psychiatric 

conditions like schizophrenia and particularly persons who have a high risk of psychosis 

(Jalbrzikowski et al., 2012; Morel et al., 2018; Tor et al., 2018), exhibit social cognition 

disturbances (Cañadas & Lupiáñez, 2012). Features of schizophrenia are found in several 

pathogenic copy number variations such as 22q11.2 deletion syndrome (22q11.2DS) (Vorstman 

et al., 2013). It is well established that children and adults with 22q11.2DS have poorer social 

skills compared to typically developing young people, particularly in recognizing emotions on 

faces and in voices, as well as understanding the emotions involved in scenes depicting social 

interactions (Campbell et al., 2015; Leleu et al., 2016; Peyroux et al., 2020). To our knowledge, 

however, there are no specifically data in the literature on gaze direction perception and 

detection in 22q11.2DS. Given that social cognition is affected in 22q11.2DS, we can ask 

whether this is at least partly due to disturbed gaze perception, whether expressing an emotion 
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or not. The literature on  schizophrenia shows that gaze perception and emotional facial 

expressions interact (Pinkham et al., 2011). Various authors propose that the perception of a 

direct gaze suggesting threat leads to misattribution of emotions in schizophrenia, rather than a 

reduced ability to process the spatial configuration features necessary for understanding 

emotions (Caruana et al., 2020; Pinkham et al., 2003, 2011, 2016; Seymour et al., 2016).  

 

Here, we try to shed some light on gaze perception with and without emotion in 22q11.2 

children. To do this, we proposed a task in which children were presented with a behavioral 

oddball paradigm with three types of stimuli: geometrical figure, gaze, and emotional gaze. For 

each type of stimuli, two conditions were proposed: rare stimuli among frequent stimuli. The 

participant had to press a response key for each stimulus as quickly as possible. In order to 

control anticipated responses and to assess inhibitory control over gaze, No-Go stimuli were 

added. According to the literature, rare stimuli in general decrement in performance compared 

to frequent stimuli (Huettel & McCarthy, 2004; Schlüter & Bermeitinger, 2017). If gaze and 

emotional gaze stimuli gain processing priority, performance should be better for these stimuli 

compared to geometrical figure stimuli, regardless of participant group. On the other hand, if 

the gaze is correctly processed in the 22q11.2DS, similar results between the groups should be 

observed. On the other hand, if, the slightest exploration of the eye contour found in the 

literature is a sign of avoidance/misinterpretation of specifically self-directed gaze, then 

children with 22q11.2DS should respond exacerbated (i.e., abnormally low proportions of 

correct responses) to gaze and emotional gaze stimuli.   

 

 

2. Method 

2.1 Participants 
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Twenty-three children with 22q11.2DS (mean age in years = 8.75, SD = 2.25) and thirty-three 

healthy controls (mean age in years = 8.5, SD = 2.52) took part in the study2. The two groups 

(controls and 22q11.2 children) were matched in age and gender. All children were recruited 

through the Center of Rare Diseases Reference, GénoPsy, in Lyon (France). Participants with 

the following criteria were excluded from the study: (i) difficulties in understanding or lack of 

command of the French language, (ii) significant comorbid medical conditions, such as the 

presence or history of neurological disorders affecting the cerebral function, (iii) presence of a 

severe visual or hearing impairment interfering with the assessment. The diagnosis of 

22q11.2DS was confirmed in all patients by fluorescence in situ hybridization (FISH) and 

complete genomic hybridization (CHG-Array). Each parent and children signed an informed 

consent and the study was approved by a national Ethics Committee (CPP Est-II, No. 2020-

A01370-39; NCT04639388).  

 

2.2 Stimuli  

 

Three types of stimuli named target stimulus were created using GIMP version 2.10 software: 

(i) geometrical figures (rectangles) occupying an angular space of 6.7° x 2° drawn in black 

(mean luminance of 5 measures = 0.21 cd/m2, SD = 0.03) presented on a gray background 

(mean luminance of 5 measures = 156.24 cd/m2, SD = 2.17) including in the center either left-

pointing or right-pointing triangles (frequent stimulus), or diamonds (rare stimulus); (ii) gaze 

occupying an angular space of 7.8° x 2.4° (width × height) expressing no emotion, and with the 

pupils either looking to the right or left (frequent stimulus) (averted gaze luminance for the 

sclera (white) = 136.31 (±4.95) cd/m2 ; averted gaze luminance for the pupil (black) = 34.19 

(±7.70) cd/m2), or directly at the participant (rare stimulus) (direct gaze luminance for the sclera 

 
2 In view of the small sample, it was not possible to subdivide the group of 22q11.2 children according to the presence or absence of psychotic 

symptoms. 
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(white) = 104.1 (±5.43) cd/m2 ; direct gaze luminance for pupil (black) = 21.57 (±8.75) cd/m2; 

(iii) emotional gaze occupying an angular space of 7.8° x 2.4° (width × height) looking directly 

at the participant, and expressing either no emotion (frequent stimulus) or expressing an 

emotion (anger or sadness; rare stimulus). No-Go stimuli were created by adding an oval around 

the eyes for gaze and emotional gaze conditions (10.3° x 14°) and a rectangle (10.7° x 15°) 

around the geometrical figure. Finally, two types of predisplay stimuli were created: (i) closed 

eyes for gaze and emotional gaze conditions and (ii) empty geometrical figure for geometrical 

figure condition. The stimuli were presented in the center of the screen and covered an angular 

space of 7.8° x 2.4° at a viewing distance of 40cm. The angular distance between the two eyes 

(center to center) was 3.3° and the angular distance between the fixation cross and the center of 

each eye was 2.7°. The fixation cross was presented in the center of the screen and measured 

1.4° x 1.4°. All instructions and stimuli were presented on a 15-inch screen, with a resolution 

of 1920x1080 pixels. Stimulus presentation, timing and data collection were controlled by 

OpenSesame (Mathôt et al., 2012). The experiment was conducted on a DELL computer 

equipped with an Intel® UHD Graphics 620 card and took place in a normally lit and quiet 

room.   

 

2.3 Procedure  

 

The three types of stimuli (geometrical figures, gaze and emotional gaze) determined three 

blocks presented in Latin Square across the participants. In each block, frequent stimuli 

occurred at a frequency of 80%, rare 10%, No-Go 10%. In the geometrical figure and gaze 

block, the occurrence of frequent stimuli (right/left) was equiprobable. Each participant 

completed 80 trials per frequent condition, 10 trials per rare condition and 10 trials per No-Go 

condition. In the emotional gaze block, the occurrence of rare stimuli (anger/sadness) was also 
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equally probable. Each participant completed 160 trials per frequent condition, 20 trials per rare 

condition and 20 trials per No-Go condition. These factors were controlled. Each block began 

with the presentation of a fixation cross in the center of the screen during 1500ms. Each trial 

began with the presentation of the predisplay stimulus for 750ms and it was followed by a target 

stimulus (frequent, rare) until the participant's response, or a No-Go stimulus for 1000ms. On 

each trial, the stimulus condition (rare target, frequent target, No-Go) was chosen randomly by 

the computer (see Figure 1). The participants were told that they would see eyes or geometrical 

figures appear on the screen. They were asked to press the spacebar as quickly as possible as 

soon as the eyes opened or the geometrical figures were filled with triangles or diamonds, and 

to withhold from pressing if the stimuli were surrounded by a large circle (gaze and emotional 

gaze conditions) or a large rectangle (geometrical figures condition). Once the participant had 

heard and understood the instructions, the experiment could begin. The examiner could press 

any key to start. The block with the gaze and geometrical figures stimuli lasted approximatively 

5 minutes and the one with the emotional gaze stimuli, 10 minutes. Correct responses were 

recorded by the computer program. At the end of the experiment (which lasted about 20 

minutes), a screen was displayed to thank the participants and tell them that the experiment was 

over. The participants were then debriefed. No training session was conducted.  
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Fig 1. Illustration of experimental stimuli and procedure for the gaze block.  

The stimulus condition (rare target, frequent target, No-Go) was chosen randomly by the computer. 

Correct responses were recorded by the computer program. 

 

2.4 Design and analysis 

 

Statistical analyses on demographic characteristics were performed with a non-parametric 

independent test (Mann-Whitney) and the Chi square test (χ2). The response times could not be 

analysed due to their excessive heterogeneity. The proportion of correct responses on the three 

types of stimuli was analysed through a mixed analysis of variance (ANOVAs, α = .05, 

throughout) with the type of stimulus (geometrical figure, gaze and emotional gaze) and 

condition of stimulus (rare and frequent) as within-participants factors, and the group (controls, 

22q11.2 children) as between-participants factor. The proportion of No-Go correct responses 

on the three types of stimuli was analysed through a mixed analysis of variance (ANOVAs, α 
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= .05, throughout) with the type of stimulus (geometrical figure, gaze and emotional gaze) as 

within-participants factors, and the group (controls, 22q11.2 children) as between-participants 

factor. Finally, in order to study behavioural responses related to inhibition capacities, we 

calculated a precision index from the stimulus Go-rare and No-Go-rare by subtracting the false 

alarm (1-(No-Go-rare)) to the hit (Go-rare). The Greenhouse–Geisser sphericity correction was 

applied whenever necessary. Partial eta-squared (η2
p) coefficients were used to express effect 

sizes. Multiple post-hoc comparisons were conducted using the Holm test. Statistics were 

computed using JASP (JASP Team, 2022).  

 

 

3. Results 

 

Four children with 22q11.2DS and one healthy control could not perform the entire 

experimental task, leaving nineteen children with with 22q11.2DS (mean age in years = 9.05, 

SD = 2.28) and thirty-two healthy controls (mean age in years = 8.64, SD = 2.44) were included 

in the data.  

 

3.1 Participants’ characteristics  

 

No difference was found in age (U = 336, p = .54). No group difference was found in terms of 

the percentages of boys and girls (χ2(1) = 0.95, p = .33). These demographic characteristics are 

presented in Table 1. 

 

3.2 Eye direction perception and emotional gaze perception 
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As the proportion of correct responses was concerned, the main effect of group was revealed 

to be significant [F(1,49) = 9, p = .004, η2
p=.16], with the overall proportion of correct responses 

being lower for 22q11.2 children (mean = 0.78, SD = 0.17) than for the controls (mean = 0.88, 

SD = 0.13). The main effect of the type of stimulus was not significant [F(2,98) = 2.3, p = .11, 

η2
p=.05].   

 

A significant group*condition of stimulus was observed, F(1,49) = 9.06, p < .05, η2
p=.16. Post-

hoc analyses showed that for frequent stimuli, no significant difference was observed between 

the two groups (22q11.2 children: mean = 0.81, SD = 0.17; controls: mean = 0.88, SD = 0.12), 

whereas, for rare stimuli, the proportion of correct responses was lower in the 22q11.2 children 

group (mean = 0.76, SD = 0.18) than the control group (mean = 0.88, SD = 0.13) (p < .05).  

 

A significant group*types of stimuli*condition of stimuli interaction effect was observed, 

F(2,98) = 3.21, p < .05, η2
p=.06. Partial analyses of variance were conducted on each condition 

of stimulus. For the frequent stimuli, the group*type of stimulus was not significant [F(1,81) = 

1.56, p = .22, η2
p = .03]. For the rare stimuli, a trend effect of the group*type of stimulus was 

observed [F(1,92) = 2.7, p = .08, η2
p = .05]. For emotional gaze stimulus, 22q11.2 children 

scored significantly lower (mean = 0.69, SD = 0.17) than controls (mean = 0.88, SD = 0.13) (p 

< .001). Moreover, while the scores of the control participants were substantially identical for 

the three types of stimuli, 22q11.2 children had significantly poorer performance for the 

emotional gaze stimuli (mean = 0.69, SD = 0.17) compared to the gaze stimuli (mean = 0.82, 

SD = 0.14) (p < .001) (see Figure 2).  
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Fig 2. Mean proportion (±1 standard error of the mean) of correct responses for rare stimulus given by 

22q11.2DS patients and controls in three types of stimuli evaluating gaze perception with and without 

emotion.  

 

 

As far as the proportion of correct responses for No-Go stimuli was concerned, the main 

effect of group was revealed to be significant [F(1,49) = 5.9, p < .05, η2
p=.11], with the overall 

proportion of correct responses being lower for 22q11.2 children (mean = 0.8, SD = 0.14) than 

for the controls (mean = 0.87, SD = 0.14). Moreover, the main effect of the type of stimulus 

was revealed to be significant [F(2,98) = 11.66, p < .001, η2
p=.19]. The proportion of correct 

responses for No-Go stimuli was significant higher for gaze stimuli (mean = 0.9, SD = 0.11) 

compared to geometrical figures stimuli (mean = 0.83, SD = 0.15), and was significant lower 

for emotional gaze stimuli (mean = 0.78, SD = 0.15) compared to geometrical figures and gaze 

stimuli.  

 

As far as the response precision was concerned, the main effect of group was revealed to be 

significant [F(1,49) = 13.53, p < .001, η2
p=.22], with higher response precision for controls than 

22q11.2 children. Moreover, the main effect of type of stimulus was revealed to be significant 

[F(2,98) = 8.98, p < .001, η2
p=.16], with higher precision for gaze stimuli than for geometric 
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figure stimuli, and lower accuracy for emotional gaze stimuli compared to the other two 

(geometrical figure and gaze stimuli). A trend effect of the group*type of stimulus was observed 

[F(2,98) = 2.56, p = .08, η2
p = .05]. Post hoc analyses showed that for emotional gaze stimulus, 

22q11.2 children were significantly less accurate than controls (p < .001). Moreover, while no 

significant difference was found in the control group between each type of stimulus, 22q11.2 

children were significantly less accurate for emotional gaze stimulus than gaze stimulus (p < 

.001) (see Figure 3).  

 

 

Fig 3. Precision index (±1 standard error of the mean) from the stimulus Go-rare and No-Go-rare 

calculated for 22q11.2DS patients and controls in three types of stimuli evaluating gaze perception with 

and without emotion.  

 

 

4. Discussion  

 

This study aimed at investigating gaze perception with and without emotion in a sample of 

children with 22q11.2DS at genetic risk for psychosis compared to neurotypical children 

(Lattanzi et al., 2018; Tang et al., 2017). For this, we proposed a task in which children were 

presented with a behavioral oddball paradigm with three types of stimuli (geometrical figures, 
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gaze, and emotional gaze) and for each type of stimuli, two conditions were proposed: rare 

stimuli and frequent stimuli. For the geometrical figure type of stimulus, the frequent stimuli 

were consisted in rectangles including in the center triangles pointing to the left or to the right, 

and the rare stimuli, rectangles including diamonds. For the gaze type of stimulus, the frequent 

stimuli were consisted in gaze expressing no emotion, and with pupils looking to the right or 

left, and the rare stimuli, neutral direct gaze. Finally, for the emotional gaze type of stimulus, 

the frequent stimuli were consisted in neutral direct gaze, and the rare stimuli, direct gaze 

expressing an emotion (anger or sadness). The participant had to press a response key for each 

stimulus as quickly as possible. In order to control anticipated responses and to assess inhibitory 

control over gaze, NoGo stimuli were added. We will discuss the results of interest.  

 

The main effect of the type of stimulus (geometrical figure, gaze and emotional gaze) was not 

significant. Our hypothesis that performance should be better for gaze and emotional gaze 

stimuli compared to geometrical figure stimuli, regardless of participant group, because a 

processing priority is not validated. This lack of results may reflect a lack of sensitivity of the 

experiment. 

 

On the other hand, we hypothesized that if the slightest exploration of the eye contour found in 

the literature is a sign of avoidance/misinterpretation of specifically self-directed gaze (Zaharia 

et al., 2018), children with 22q11.2DS should respond exacerbated (i.e., abnormally low 

proportions of correct responses) to gaze and emotional gaze stimuli. Our results show that, 

children with 22q11.2DS presented significant lower proportion of correct responses than 

controls only for the rare stimuli and regardless of type of stimulus (geometrical figure, gaze 

and emotional gaze). The detection of a rare stimulus leads to attentional capture causing a 

decrement in performance (Huettel & McCarthy, 2004; Schlüter & Bermeitinger, 2017). Our 
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results show that 22q11.2 children have lower performance for rare stimuli compared to 

neurotypical children, which goes in the direction of a more marked attentional capture, 

regardless of the nature of the target presented (Linton et al., 2021).  However, our results also 

support a more specific effect of emotion, probably through attentional capture. Indeed, the 

effect explained above seems to be mainly due to rare stimuli of the emotional gaze type. Thus, 

the fact of seeing a negative emotion, anger or sadness, would lead to a greater attentional 

capture and, probably to a more difficult subsequent attentional disengagement (Kalanthroff et 

al., 2017). This would decrease performance. Complementarily and interestingly, when we are 

interested in rare stimuli, 22q11.2 children did not behave in the same way whether they were 

confronted with a neutral direct gaze (in the gaze type of stimulus) and with a negative 

emotional direct gaze (in the emotional gaze type of stimulus). The schizophrenia literature tells 

us that people with active paranoid delusions over-attribute threat to emotional stimuli 

(Pinkham et al., 2011, 2016). The stimuli presented here combining anger and sadness, it may 

be hypothesized that the effect of emotion is linked to an over-interpretation of anger in 22q11.2 

children. This is probably in relation to their risk of developing psychotic symptoms like 

paranoia (Babinet et al., submitted). Indeed, paranoid symptomatology is a common feature 

found in people with 22q11.2DS (Schneider et al., 2017). Since the recognition of anger can be 

linked to a perception of a threat when the gaze is directed towards us (Cushing et al., 2018; 

Whalen et al., 2001), it is likely that the paranoid symptomatology accentuates this feeling of 

threat in 22q11.2 population.  

 

On the other hand, our results suggest that 22q11.2 children have more difficulty globally in 

inhibiting their behavioral response (lower proportion of correct No-Go responses), which is in 

line with the inhibition deficit reported in the literature (Kates et al., 2015). Furthermore, the 

significant effect of the type of stimuli supports the idea that the processing of a neutral direct 
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gaze and an emotional direct gaze is different (Itier & Batty, 2009). This difference may be 

explained by the concept of approach/avoidance resulting in distinct inhibitory control 

(Hietanen, 2018). That our results indicate a larger effect of emotion in 22q11.2 children may 

be explained by the impaired development of response inhibition in 22q11.2DS children 

(Francisco et al., 2020; Shapiro et al., 2014). If the perception of an emotion is associated with 

a stronger threat in 22q11.2DS, the difficulties of inhibition would be linked to a threat 

attribution bias rather than to poor recognition of the emotion (Caruana et al., 2020).  

 

Our study has some limitations that should be highlighted. First, the type of stimulus used here, 

namely the sketch of a gaze, does not resemble real stimuli (such as photographs). Nevertheless, 

one of reasons for this choice was to optimize our control of all aspects of the stimuli and avoid 

the typical problems that natural stimuli give rise to (i.e., contrast, saliency, visual complexity). 

Moreover, the use of drawings minimizes confounds related to facial characteristics that are 

present in natural photographs, i.e., gender, age, attractiveness, and ethnicity. Another 

limitation concerns the size of the group of 22q11.2 children and the lack of assessment of the 

impact of potential paranoid symptoms on behavior. Several studies suggest a link between 

paranoid symptoms, emotion recognition and inhibitory control (Caruana et al., 2020; Francisco 

et al., 2020; Schneider et al., 2017). It would therefore be interesting to complete the sample of 

the 22q11.2DS group and to be able to measure paranoid or even psychotic symptoms more 

generally. 

 

 

 

 

 



   
 

101 
 

5. Conclusions 

 

To conclude, our study provides new insights into the gaze perception with and without emotion 

in 22q11.2DS. It appears that the eyes are a special cue but that the atypical processing of the 

information conveyed comes mainly from an effect of the emotion associated with the gaze. 

Inhibitory capacities seem to be an important marker associated to emotional salience and could 

be linked to the presence of psychotic symptoms in 22q11.2DS but also in the general 

population (Francisco et al., 2020).  
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Table 1. Descriptive statistics for age and gender for each experimental group.  

Variable 22q11.2 children (n = 19) Controls (n = 32) Group differences 

Ratio Female / Male 8/11 18/14 X2(1) = 0.95, p = .33 

Mean (SD) Age in years 9.05 (2.28) 8.64 (2.44) U = 336, p = .54 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



   
 

108 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



   
 

109 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

CHAPITRE 3 

Le traitement des émotions faciales 
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Le traitement des émotions faciales dans les maladies rares : l’exemple 

du 22q11.2DS  

 

 

La région de l’œil a, comme nous l’avons vu, un rôle fondamental dans l’indication de 

la direction du regard d’autrui, sur ses intentions mais également dans la reconnaissance des 

émotions. L’étude des émotions est maintenant une question classique en sciences cognitives 

et en neuropsychologie expérimentale. La majorité des études s’intéresse aux relations entre les 

émotions et la cognition (Sander & Scherer, 2009), et d’autres examinent l’origine et le 

développement des émotions (Ekman & Friesen, 1971, 1978).  L’étude des expressions faciales 

émotionnelles est déterminante puisqu’il s’agit d’indices sociaux nécessaires à la 

communication interpersonnelle, au même titre que les indices émotionnels prosodiques 

(Adolphs, 2002), et l’attention conjointe par l’orientation du regard ou par le pointage (Hood et 

al., 2003). Depuis la fin des années 1970, les psychologues ont étudié le développement de la 

discrimination des expressions faciales émotionnelles car, si comme le suggère Ekman (1993) 

certaines expressions sont universelles et ne sont pas le fruit d’un apprentissage, il est possible 

qu’elles soient perçues dès le début de la vie, et qu’elles aient un caractère innée. Cette 

hypothèse est particulièrement intéressante puisqu’elle implique que la capacité de perception 

des expressions faciales soit très précoce, et qu’elle ne résulte pas uniquement des capacités de 

socialisation. De nombreuses études se sont donc intéressées au développement normal de la 

perception des émotions (Bayet et al., 2014). Il apparaît ainsi que dès les premiers mois de vie, 

les nourrissons sont capables de percevoir un changement d’expression faciale, et sont 

également plus attirés par les visages exprimant la joie. Petit à petit lors des premiers mois de 

vie, les nouveau-nés vont être capables de distinguer différentes émotions entre elles (Bornstein 

& Arterberry, 2003; Kuchuk et al., 1986; LaBarbera et al., 1976; Wilcox & Clayton, 1968). Le 

développement de la reconnaissance des émotions, autrement dit la capacité à labéliser les 

émotions, se fait dans les premières années de vie (Widen & Russell, 2003). Compte tenu de 

l'importance de la perception des émotions faciales, on s'attend à ce que toute perturbation de 

la capacité à détecter ou à interpréter les émotions soit susceptible d'altérer les comportements 

sociaux. Des études dans le domaine du développement de la cognition sociale et ses troubles 

(par exemple, le trouble du spectre de l’autisme, la schizophrénie) renforcent cette idée ainsi 

que l’intérêt de mieux comprendre la perception de ces expressions (Collin et al., 2013; Corbett 

et al., 2009; Landowska et al., 2022). Dans la lignée des études sur le Trouble du Spectre de 
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l’Autisme, d’autres chercheurs se sont intéressés à un autre trouble du neurodéveloppement, le 

22q11.2DS. La littérature expose de manière assez claire des difficultés dans le champ des 

cognitions sociales, et plus particulièrement dans la reconnaissance des émotions faciales, chez 

les enfants et adultes porteurs d’un 22q11.2DS (Campbell et al., 2015; Leleu et al., 2016).   

Toutefois, les études portent généralement sur la labélisation de l’émotion faciale (Campbell et 

al., 2010) ou l’attribution de représentations mentales  (Jalbrzikowski et al., 2012). Peu d’études 

se sont intéressées à l’attribution d’émotions dans un contexte social (Campbell et al., 2015) ou 

bien à la prosodie émotionnelle (Shashi et al., 2012).  

 

L’étude 4 a pour objectif de préciser chez les enfants porteurs d’un 22q11.2DS les 

déficits de reconnaissance des émotions faciales tant lorsqu’on présente un visage seul, qu’en 

contexte social ou à travers la voix (prosodie).  Pour cela, un protocole composé de trois tâches 

expérimentales : (i) une tâche de reconnaissance des expressions faciales, (ii) une tâche 

d’attribution de l’émotion à un personnage dans un contexte social et (iii) une tâche 

d’attribution de l’émotion à travers la voix en utilisant des dialogues, a été proposé aux enfants.   
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L’impact des symptômes psychotiques sur la perception 

émotionnelle 

 

 

L’étude 4 a montré que les enfants ayant un 22q11.2DS avaient de plus faibles 

performances que des enfants neurotypiques dans la reconnaissance des émotions faciales sur 

visages seuls, en contexte ou via la prosodie. Rappelons que les adolescents ayant un 

22q11.2DS ont un risque élevé de développer des symptômes psychotiques (Monks et al., 

2014). La littérature sur les liens existants entre troubles de la cognition sociale et 

symptomatologie psychotique sont hétérogènes. En effet, certains auteurs attestent de l’impact 

de symptômes psychotiques sur les compétences en cognition sociale (Jalbrzikowski et al., 

2012; Weinberger et al., 2016, 2018) tandis que d’autres ont retrouvé chez les adultes porteurs 

d’un 22q11.2DS des difficultés mais indépendamment de la présence de symptômes 

psychotiques (Accinni et al., 2022; Buzzanca et al., 2023).  

 

Ainsi, l’objectif de l’étude 5, a été de faire la lumière sur les liens potentiels entre 

symptômes psychotiques précoces et compétences dans le champ de la perception émotionnelle 

chez des enfants porteurs d’un 22q11.2DS et ayant moins de 13 ans. Pour cela, des enfants 

porteurs d’un 22q11.2DS ont été recrutés et assignés à deux groupes distincts : (1) présentant 

des symptômes psychotiques, (2) ne présentant pas de symptômes psychotiques. Des enfants 

neurotypiques ont également été inclus dans l’étude. Chaque enfant s’est vu présenté le même 

protocole expérimental que celui de l’étude 4.  
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Abstract  

 

Impairments in social cognition have been frequently reported in 22q11.2 deletion syndrome 

(22q11.2DS) and are thought to be a hallmark of difficulties in social interactions. The risk of 

22q11.2DS for developing early psychotic symptoms or even schizophrenia in adulthood is 

significant. Studies that have studied the links between difficulties in social cognition and the 

risk of psychosis show contradictory results. The present study aims to investigate emotion 

perception processes in 22q11.2DS as a function of the presence of psychotic symptoms in 

children under the age of 13. Thirty-eight children with 22q11.2DS and fifty-four healthy 

controls completed one task of facial expression recognition, one task of attribution of facial 

expressions to faceless characters involved in visually presented social interactions, and one 

task of attribution of facial expressions to characters involved in aurally presented dialogues. 

Children with 22q11.2 were assigned to one of two groups: psychotic children and non-

psychotic children. Patients performed worse than controls in all three tasks of emotion 

processing, and even worse in the second and third tasks, but regardless psychotic 

symptomatology. Emotion perception, taken individually, may therefore not be a useful marker 

for the development of psychosis. In view of the data regarding error patterns in facial emotion 

perception and the possible link to impaired visual face scanning, future studies in children at 

high risk of psychosis (e.g., 22q11.2DS) should use eye-tracking to better understand the origin 

of the difficulties. 
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1. Introduction  

 

22q11.2 Deletion Syndrome (22q11DS) represents the most common multisystemic syndrome 

with a chromosomal Copy Number Variation as its etiologic factor. Its incidence ranges from 

1:3000 to 1:6000 new births according to literature (Botto et al., 2003; Grati et al., 2015). A 

significant proportion of behavioural disorders during development (McDonald-McGinn et al., 

2015) and an increased incidence of mental disorders (Pontillo et al., 2019) have been observed 

in people with 22q11.2DS compared to the general population. The risk of 22q11.2DS for 

developing a psychotic illness during the lifespan, including schizophrenia and schizoaffective 

disorder, varies across various studies from 23% to 43% (Bassett et al., 2003; Murphy, 2002; 

Schneider et al., 2019). 22q11DS is considered as a valuable, simplified biological model for 

studying early neuropsychiatric disorders (Fiksinski et al., 2017; Lattanzi et al., 2018). 

 

The neurocognitive profile of 22q11.2DS varies both across individuals and within the same 

individual during their lifespan (Vorstman et al., 2015). A borderline cognitive level (IQ from 

70 to 84) and a moderate intellectual disability have been reported in one-third of people with 

22q11.2DS (Chow et al., 2006). Furthermore, it is now well documented that children and 

adults with 22q11.2DS have poorer social competences, including mood lability, shyness, and 

difficulties in initiating and maintaining social relationships, compared with typically 

developing young people (Campbell et al., 2015). These social dysfunctions could be partly 

underlain by impairments in social cognitive processes (Lattanzi et al., 2018; Peyroux et al., 

2020; for a review, see Norkett et al., 2017), and could also be linked to the emergence of 

psychosis (Jalbrzikowski et al., 2012). In fact, significant evidence about social cognition 

deficits compared to other idiopathic neuropsychiatric conditions, even once corrected for 

intellectual abilities, has been reported (Jalal et al., 2021, Peyroux et al., 2020). However, some 

authors (Glaser et al., 2010) explain these deficits by the level of IQ.  

 

Social cognition consists of a large set of cognitive functions aimed at social inference and 

other’s mental state representation (Gottesman & Gould, 2003; Green et al., 2019). Processing 

and understanding social information also require collecting and processing cues beyond facial 

expressions, such as postural and vocal information that is present in social interactions or 

prosody. In most cases, the neuropsychological tasks that have been used to study emotion 

recognition in 22q11.2DS have been based on emotional labelling of people depicted in photos 

(Campbell et al., 2010) or in representations of a cognitive mental states described in vignettes 
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(Jalbrzikowski et al., 2012). Little has been done to investigate the attribution of an emotion in 

context or the understanding of more common social contexts, and when it has been done, it 

proved difficult to disentangle the social cognitive difficulties from executive deficits 

(Campbell et al., 2015). Concerning emotional prosody, only two studies have compared the 

performance of patients with 22q11.2DS to that of healthy controls (Peyroux et al., 2020; Shashi 

et al., 2012), and the results are contradictory. Some authors found similar performance between 

22q11.2DS and controls (Shashi et al., 2012) while others found a reliably lower performance 

in children with 22q11.2DS (Peyroux et al., 2020). 

 

What about understanding the links between difficulties in social cognition and the risk of 

psychosis? The majority of studies conducted in adolescents or young adults did not find any 

correlation between social cognition and risk of psychosis, even after controlling for IQ (Tang 

et al., 2017; Yi et al., 2015). The existing studies regularly contradict each other. For instance, 

Jalbrzikowski (2012) investigated social and neurocognitive abilities as related to positive and 

negative symptoms of psychosis. Emotion recognition emerged as an indicator of negative 

symptoms of psychosis. Other authors explained that 22q11.2DS individuals with a psychotic 

disorder had more severe deficits in facial emotion recognition than 22q11.2DS without 

psychotic disorder (Weinberger et al., 2016, 2018). In recent studies conducted by Accini et al. 

(2022) and Buzzanca et al. (2023), when they compared 22q11.2DS adults with and without 

psychosis, they found differences in social cognition, which was impaired in people with 

psychotic symptoms. This is a reminiscent of what is observed in patients with schizophrenia 

regardless of psychotic symptomatology. It thus is appeared that despite the interest of several 

studies on this topic, the findings in conclusions are inconsistent. Moreover, to date no study 

has tried to clarify these links between psychosis and social cognition in children under the age 

of 13. 

 

Therefore, the aim of this study was to investigate emotion perception processes in 22q11.2DS 

as a function of the presence of psychotic symptoms. A task of facial expression recognition, a 

task of face-cartoon-matching, and a task of face-prosody-matching were proposed to three 

groups: (i) the first group consisted of children with 22q11.2DS and psychosis, (ii) the second 

of children with 22q11.2DS without psychosis, and (iii) the third of a healthy control group 

without any history of genetic or psychiatric disorder. We expected to observe significant 

differences in emotion perception between the groups. We hypothesized that, independently of 

the presence of psychotic symptoms, children with 22q11.2DS would have lower performance 
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than control children in all three tasks (Peyroux et al., 2020). However, given the 

inconsistencies found in the literature, it is difficult to hypothesize whether children with 

psychotic symptoms would have lower performance than those without symptoms 

(Jalbrzikowski et al., 2012; Weinberger et al., 2016). Furthermore, we hypothesized that the IQ 

level would explain only a small part of the differences between the groups. 

 

 

2. Method 

2.1 Participants 

 

Thirty-eight children with 22q11.2DS (mean age in years = 8.47, SD = 2.21) and fifty-four 

healthy controls (mean age in years = 8.85, SD = 2.47) took part in the study. Children with 

22q11.2 were assigned to one of two groups: psychotic children (n = 13) and non-psychotic 

children (n = 25) on the basis of an interview (see Procedure Section). The three groups 

(controls, non-psychotic children and psychotic children) were matched in age and gender 

(Table 1). All children were recruited through the Center of Rare Diseases Reference, GénoPsy, 

in Lyon (France). Participants with the following criteria were excluded from the study: (i) 

difficulties in understanding or lack of command of the French language, (ii) significant 

comorbid medical conditions, such as the presence or history of neurological disorders affecting 

the cerebral function, (iii) presence of a severe visual or hearing impairment interfering with 

the assessment. The diagnosis of 22q11.2DS was confirmed in all patients by fluorescence in 

situ hybridization (FISH) and complete genomic hybridization (CHG-Array). Finally, an IQ 

measure (assessed with Raven's Coloured Progressive Matrices) (John & Raven, 2003) was 

proposed to all participants. This is a non-verbal test of fluid intelligence, all items of which 

consist of visual geometric designs with a missing part. The participant is given six choices to 

pick from and fill in the missing part. This tool was chosen because it involves the same visual 

scanning process and motor pointing processes used in the tasks assessing emotion perception 

(see Emotion Perception Assessment section). Each parent and children signed an informed 

consent and the study was conducted in accordance with the Declaration of Helsinki and was 

approved by a national Ethics Committee (CPP Est-II, No. 2020-A01370-39; NCT04639388).  

 

2.2 Procedure  
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For children with 22q11.2DS, the screening interview Psychosis section of the French version 

of the K-SADS-PL (Thümmler & Askenazy, 2018) was proposed by a doctor to the family 

group (parent and child). During this screening, two main themes were addressed by the doctor: 

(i) auditory and visual hallucinations and (ii) delusions. For each theme, the doctor assessed 

whether the symptoms were absent (scored 1), subclinical, i.e. suspected or probable symptoms 

(scored 2), or clinical, i.e. presence of some of the symptoms (scored 3). Subsequently, if a 

score of 3 were obtained for one of the two previous themes, this means that there was an 

argument in favour of Schizophrenia Spectrum Disorder (SSD) and the child was assigned to 

the psychotic group.  

 

2.3 Emotion perception assessment 

 

The protocol used was the same as that described in the study of Peyroux and colleagues (2020). 

Emotion perception processes were assessed with a protocol intended for children and were 

composed of three tasks: facial expression recognition task, face-cartoon-matching task and 

face-prosody-matching task. Visual stimuli were produced by a graphic designer using 

Photoshop CS5 software on a Wacom Bamboo A5 graphic tablet. All stimuli were validated 

through a sample of adults beforehand. The first reason was to control at best all aspects of 

stimuli and avoid typical problems that exist with natural stimuli, such as photographs. These 

problems involve contrast, saliency, visual and auditory complexity. The second reason was to 

make all three tasks directly comparable since the response mode and the stimuli used for the 

responses were strictly identical in all three tasks. The third reason was that it was impossible 

to create natural stimuli for the face-cartoon-matching task and also for the face-prosody-

matching task. The last reason was that some studies (Brechet, 2017; MacDonald et al., 1996) 

showed that young children have more difficulties recognizing facial expressions on 

photographs than on drawings of faces. The use of drawings minimizes confounds related to 

facial characteristics that are present in natural photographs but irrelevant to the emotion. These 

include gender, age, attractiveness, and ethnicity, as well as physical characteristics such as 

wrinkles and freckles. All participants were tested in a silent room. 

 

2.3.1 Facial expression recognition task 

 

The aim of the first task was to assess the identification of isolated facial expressions. Six 

hairless and genderless cartoon faces expressing the six basic universal emotions were drawn 
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with black ink according to the traits listed by Ekman and Friesen (Ekman & Friesen, 1971). 

The emotions were happiness, surprise, sadness, anger, disgust and fear. The six faces were 

presented simultaneously on A4 landscape-oriented sheets of white paper in two rows of three 

faces each (Fig. 1). Five sheets (i.e. a total of 30 stimuli, with each expression being presented 

5 times) were produced, and the spatial location of each facial expression changed from 1 sheet 

to the next. For each sheet, the participant was required to point to the face that looked happy, 

sad, disgusted, angry, surprised or fearful. After the final sheet, the examiner proceeded to point 

to and simultaneously name each one of the faces, even if all responses given by the participant 

were correct. This aimed to reinforce the identification of each facial expression for subsequent 

tasks. The task lasted approximately 5 min. 

 

----- 

INSERT FIGURE 1 HERE PLEASE 

------ 

 

2.3.2 Face-cartoon-matching task 

 

The aim of this task was to assess the ability to understand the context of visually presented 

scenes (Kolb et al., 1992) involving one to three faceless characters in situations where 

emotions were expressed. The scenes were drawn with black ink on white A4 landscape-

oriented sheets. The target character was always wearing orange clothing to be immediately 

and easily detected and identifiable. The target character was a boy in half of the trials and a 

girl in the other half. Thirty scenarios were included in the test, depicting various everyday 

situations. Each of the six facial expressions matched the emotion expressed by the target 

character, and for each expression, five scenarios were presented. A sixth scenario, which was 

associated with happiness, was used as both an example and a training trial. At the bottom of 

each scene, the six isolated facial expressions that were previously used were presented in a 

row that served as the answer choices (Fig. 2). The participant was required to point to the face 

the target character would make in each scene presented as quickly and as accurately as 

possible. The task lasted approximately 20 min. 

 

----- 

INSERT FIGURE 2 HERE PLEASE 

------ 
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2.3.3 Face-prosody-matching task   

The aim of this task was to assess the ability to understand the emotional context of aurally 

presented dialogues involving two characters. The dialogues always consisted of three 

sentences, the propositional content of which contained no emotion-related words (i.e., “first 

character: There are spoons on the table. Second character: three chairs are also there. First 

character again: and the window is open.”) (Ross et al., 1997). However, all three sentences 

were expressed with vocal emotion, and for each dialogue, the expressed vocal emotion was 

the same for all three sentences (e.g., all three sentences were expressed with anger). The 

dissociation between the propositional content and the emotional prosody aimed to drastically 

diminish any interference between the two. Thirty dialogues were created, 5 for each of the 6 

basic emotions. A final dialogue (in which happiness was expressed) was created and used as 

an example and a training trial. The six isolated facial expressions used in the first test were 

used for the responses. They were presented on an A4 landscape oriented white sheet, were 

placed on the table in front of the participant and were visible throughout the whole test. The 

participant was required to point to the face the characters would make in each dialogue. He/she 

could answer whenever he/she wanted without waiting for the end of the dialogue and he/she 

was asked to answer as precisely as possible. The task lasted less than 10 min. 

 

2.4 Statistical analyses 

 

Statistical analyses on demographic characteristics and IQ measure were performed with an 

analysis of variance (ANOVA, α = .05, throughout) and the Chi square test (χ2). The proportion 

of correct responses on the three tasks involving emotion perception processes was analysed 

through a mixed analysis of variance (ANOVAs, α = .05, throughout) with the type of tasks 

(facial expression recognition, face-cartoon-matching and face-prosody-matching) and emotion 

(happiness, anger, sadness, surprise, fear, disgust) as within-participants factors, and the group 

(controls, non-psychotic and psychotic) as between-participants factor. The Greenhouse–

Geisser sphericity correction was applied whenever necessary. Partial eta-squared (η2
p) 

coefficients were used to express effect sizes. Multiple post-hoc comparisons were conducted 

using the Holm test. Statistics were computed using JASP (JASP Team, 2022).  

 

 

3. Results 
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3.3 Participants’ characteristics  

 

No difference was found in age (F(2,90) = 0.29, p = .75, η2
p = .01). A difference was, however, 

found regarding the IQ with patients (psychotic and non-psychotic) scoring lower than controls 

(F(2,90) = 56.58, p < .001, η2
p = .56). Finally, no group difference was found in terms of the 

percentages of boys and girls (χ2(2) = 3.08, p = .21), but boys outnumbered girls in psychotic 

and non-psychotic groups. These demographic characteristics are presented in Table 1. 

 

3.4 Emotion perception  

 

The main effect of group was revealed to be significant [F(2,89) = 23.62, p < .001, η2
p = .35], 

with the overall proportion of correct responses being lower for the two groups of patients 

(psychotic children: mean = 0.64, SD = 0.17; non-psychotic children: mean = 0.63, SD = 0.16) 

than for the controls (mean = 0.82, SD = 0.1). No significant difference was observed between 

psychotic and non-psychotic children. When the IQ level was used as a covariate in order to 

unravel its contribution on emotion perception (Badoud et al., 2017; Peyroux et al., 2020), the 

percentage of variance explained was of 18.8% of the main effect of group. 

 

A significant group*task interaction effect was observed, F(3,147) = 3.27, p = .008, η2
p = .07. 

The percentage of variance explained by IQ level when used as a covariate was only of 2%.  

Post-hoc analyses showed that in the control group, the proportion of correct responses was 

higher in the facial expression recognition task (mean = 0.95, SD = 0.08) than in the face-

cartoon-matching task (mean = 0.76, SD = 0.13) and in the face-prosody-matching task (mean 

= 0.75, SD = 0.19) (all ps < .001). However, no difference was observed between the last two 

tasks. A similar pattern was observed in non-psychotic and psychotic children’s group. The 

proportion of correct responses was higher in the facial expression recognition  task (non-

psychotic children : mean = 0.81, SD = 0.16; psychotic children: mean = 0.84, SD = 0.15) than 

in the face cartoon-matching  task (non-psychotic children : mean = 0.57, SD = 0.18; psychotic 

children: mean = 0.6, SD = 0.19)  and the face-prosody-matching task  (non-psychotic children 

: mean = 0.49, SD = 0,24; psychotic children: mean = 0.5, SD = 0.21) (all ps < .001). No 

difference was observed between the last two tasks. As seen in Fig. 3, the sharper decline in 

performance between the facial expression recognition task and the other two tasks in the 

patient groups (non-psychotic and psychotic children) than in the controls drives the group*task 

interaction. Patients, regardless of psychotic symptomatology, did not perform well in 
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identifying the emotions in isolation (facial expression recognition task), but they performed 

even worse in context (face-cartoon and face-prosody tasks). 

 

 

Fig 3. Mean proportion (±1 standard error of the mean) of correct responses given by 22q11.2DS patients 

non-psychotic and psychotic and controls in three tasks evaluating different aspects of emotion 

perception processing. 

 

A significant group*task*emotion interaction effect was observed, F(15,672) = 2.0, p < .05, η2
p 

= .043. The percentage of variance explained by IQ level when used as a covariate was only of 

1%. 

 

Partial analyses of variance were conducted on each task. In the facial expression recognition 

task, a group*emotion interaction was found (F(6,298) = 4.04, p < .001, η2
p = .08), and post-

hoc analyses showed no significant difference among the three groups for happiness, angry and 

disgust. As far as surprise was concerned, only non-psychotic children scored significantly 

lower (mean = 0.75, SD = 0.3) than controls (mean = 0.96, SD = 0.14) (p < .001), whilst 

psychotic children (mean = 0.86, SD = 0.25) did not differ either from controls or non-psychotic 

children.  As far as sadness was concerned, non-psychotic children (mean = 0.66, SD = 0.3) 

and psychotic children (mean = 0.68, SD = 0.25) scored lower than controls (mean = 0.92, SD 

= 0.19) (all ps < .05). No significant difference was observed between the two groups of 

patients. As far as fear was concerned, non-psychotic children (mean = 0.66, SD = 0.3) and 

psychotic children (mean = 0.62, SD = 0.32) scored lower than controls (mean = 0.87, SD = 
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0.21) (all ps < .05), and no significant difference was observed between the two groups of 

patients. 

 

In the face-cartoon-matching task, a group*emotion interaction was found (F(8,388) = 2.53, p 

< .05, η2
p = .05), and post-hoc analyses showed that no significant difference was observed 

among the three groups (control, non-psychotic children and psychotic children) for happiness, 

angry, disgust and fear. As far as surprise is concerned, only non-psychotic children scored 

significantly lower (mean = 0.25, SD = 0.24) than controls (mean = 0.59, SD = 0.27) (p < .001), 

whilst psychotic children (mean = 0.54, SD = 0.61) did not differ either from controls or non-

psychotic children. As far as sadness was concerned, only non-psychotic children (mean = 0.45, 

SD = 0.34) scored lower than controls (mean = 0.73, SD = 0.22) (p < .05), whilst psychotic 

children (mean = 0.46, SD = 0.34) did not differ either from controls or non-psychotic children. 

 

In the face-prosody-matching task, the group*emotion interaction was not significant (F(8,380) 

= 1.44, p = .17, η2
p = .03).  

 

 

4. Discussion 

 

This study aimed at investigating social cognition, especially emotion perception in a sample 

of children with 22q11.2DS at high clinical and genetic risk for psychosis compared to 

neurotypical children (Lattanzi et al., 2018; Tang et al., 2017). For this, children were presented 

with a protocol composed of three tasks: facial expression recognition task, face-cartoon-

matching task and face-prosody-matching task. 

 

The study complemented and confirmed the results obtained by Peyroux and colleagues (2020). 

Indeed, patients with 22q11.2DS presented with significant impairments in the processing of 

emotional information compared to healthy controls in recognizing facial expressions, 

interpreting visually depicted social interactions and emotional prosody through dialogues. This 

suggests that social cognitive processing in 22q11.2DS is far more complex than just perceiving 

and recognizing isolated features on faces. Our patients performed even worse in the cartoon 

and prosody tasks than in the face recognition task. These two tasks are more complex, since 

they require selecting multiple relevant cues and integrating them with acquired knowledge 

(Crick & Dodge, 1994) to form a globally coherent image of what occurs and what the 
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characters’ emotional experiences are in each trial. It may be suggested that in attempting to 

perceive and interpret the nature of social interactions, through either visual or auditory cues, 

patients with 22q11.2DS have great difficulty and frequently misinterpret what happens. 

Another, complementary interpretation is that the drop in performance in the two more complex 

tasks could result from limitations in the processing of multiple target characters. Indeed, both 

the face-cartoon and the face-prosody-matching tasks involve several characters and also 

several pieces of secondary information to take into account. The multiplicity of target 

characters and information could probably exceed the processing capacity of patients and result 

in decreased performance (Campbell & Swillen, 2005; Morrison et al., 2020). Of most interest 

was that the IQ level explain only a part of the variance of these differences, suggesting that 

these patients face genuine social cognitive impairments that are independent from global 

cognitive efficiency (Badoud et al., 2017; Peyroux et al., 2020). 

 

Another interesting result was that children with 22q11.2DS show smaller emotion perception 

performance than neurotypical children, but regardless of the presence of psychotic symptoms. 

These results are in agreement with recent studies conducted on adult populations by Accinni 

et al. (2022) and Buzzanca et al. (2023) but provide new data in a child population aged 4 to 13 

years. These findings suggest that individuals with 22q11.2DS display emotion perception 

deficits independently of age and the presence of psychotic symptoms.  

 

If we are interested in the perception of specific emotions, the analysis of the proportion of 

correct responses revealed impairment in recognizing facial expressions as a function of the 

emotion assessed. Children without psychotic symptoms had difficulties in recognizing surprise 

and sadness. 22q11.2DS children, regardless of the presence of psychotic symptoms, had 

difficulties to recognizing fear, like in the study of Campbell et al. (2010). In the face-cartoon-

matching task, children without psychotic symptoms had difficulties in recognizing surprise 

and sadness. Finally, the analysis of the proportion of correct responses did not reveal any 

differential impairment in recognizing emotional prosody as a function of the emotion assessed; 

rather, we found a more general impairment in 22q11.2DS compared to controls. All these 

results are in agreement with certain studies concerning people at high risk of developing a 

psychosis, which highlight that the difficulties observed do not seem to be linked to a specific 

type of emotion (Tognin et al., 2020). The total face and prosody emotion recognition 

performance are not an indicator to psychosis (J. Addington et al., 2012; Allott et al., 2014) 

whereas it seems that better recognition of fearful and worse recognition of neutral faces is 
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(Allott et al., 2014). These observations are in line with questions about the origins of the 

alteration of the emotion perception in schizophrenia (Kohler et al., 2010). A specific emotion 

deficit has been questioned in relation to a more general impairment of facial processing (Kerr 

& Neale, 1993; Kohler et al., 2000; Penn et al., 2000; Salem et al., 1996). Among other reasons, 

impaired emotion perception could be related to the tendency of people with schizophrenia to 

visually scan for facial features that are not important in the expression of a particular emotion, 

as shown computerized procedures (Loughland et al., 2002; Sasson et al., 2007).  

 

Our study has some limitations that should be highlighted. First, the type of stimulus used here, 

namely the sketch of a face, does not resemble real stimuli (such as photographs). Nevertheless, 

one of reasons for this choice was to optimize our control of all aspects of the stimuli and avoid 

the typical problems that natural stimuli give rise to (i.e., contrast, saliency, visual complexity). 

Moreover, the use of drawings minimizes confounds related to facial characteristics that are 

present in natural photographs, i.e. gender, age, attractiveness, and ethnicity, as well as physical 

characteristics such as wrinkles and freckles (Peyroux et al., 2020). Another limitation concerns 

the psychosis screening interview for children used to create our patient groups. It is fairly well 

established that there are few reliable screening tools, although accurate and early diagnosis is 

important to treat children as early as possible and improve their future quality of life 

(McClellan, 2018).  

 

To conclude, emotion perception, taken individually, may therefore not be a useful marker for 

the development of psychosis (J. Addington et al., 2012; Allott et al., 2014; Van Donkersgoed 

et al., 2015). In view of the data regarding error patterns in facial emotion perception (Peyroux 

et al., 2020; Tognin et al., 2020) and the possible link to impaired visual face scanning, future 

studies in children at high risk of psychosis (e.g., 22q11.2DS) should use eye-tracking to better 

understand the origin of the difficulties. 
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Fig. 1 The six faces that were used in the facial expression recognition task. The same stimuli 

were also used in the face-cartoon- and the face-prosody-matching tasks as possible responses.  

 

 

 

 

Fig. 2 An example taken from the face-cartoon-matching task. At each new trial participants 

were requested to attentively look at the picture and choose among the six facial expressions 

depicted below the one that matched the best the face the unique character in orange clothing 

would make.  
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Table 1. Descriptive statistics for age, gender and IQ level for each experimental group.  

Variable Psychotic 

children (n = 13) 

Non-psychotic 

children (n = 25)  

Controls (n = 54) Group 

differences 

% Female 23,1% 46,2% 50% χ2(2) = 3.08, p = 

.21 

Mean (SD) Age in years 

[range of age] 

8.85 (2.47) 

[5.5 – 12.25] 

8.49 (2.31) 

[5.08 – 13.3] 

8.45 (2.08) 

[ 4.67 – 13.67] 

F(2,90) = 0.29, 

p = .75 

IQ measure (assessed with Raven's 

colored progressive matrices)   

[range of IQ] 

91.12 (11.18) 

[74.5 – 113.5] 

80.73 (13.71) 

[ 49 – 108.1] 

109.9 (11.03) 

[74.5 – 133.9] 

F(2,90) = 56.58, 

p <.001 
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 Dans cette partie seront rassemblés les principaux résultats des études menées lors de 

cette thèse dont l’objectif était de mieux comprendre les prodromes comportementaux à 

l’apparition des symptômes psychotiques chez l’enfant, en prenant le modèle génétique de la 

délétion 22q11.2. Nous tenterons de mettre en avant comment nos résultats contribuent à une 

meilleure compréhension des facteurs impliqués dans l’apparition de ces symptômes, en faisant 

le lien avec la littérature existante. Pour rappel, nous avons dans un premier temps développé 

une nouvelle échelle de dépistage des symptômes psychotiques chez l’enfant à partir de 4 ans 

et étudié le développement des différents symptômes selon les groupes d’enfants étudiés 

(neurotypiques, porteurs d’un trouble du neurodéveloppement sans symptômes psychotiques et 

porteurs d’un trouble du neurodéveloppement avec symptômes psychotiques) (Étude 1). Par la 

suite, et à la lumière de la littérature qui questionne régulièrement les liens entre symptômes 

psychotiques voire schizophrénie et une perception atypique du regard, nous avons réalisé une 

revue de la littérature sur cette thématique. Mieux appréhender la perception et la détection de 

la direction du regard dans le champ du normal nous permet en tant que chercheurs de mieux 

cerner les atypies qui seraient liées à un trouble ou une pathologie. Dans la lignée de cette revue 

narrative de littérature, nous nous sommes intéressés au déroulement temporel de la perception 

du regard chez des individus neurotypiques (Étude 2). Ces premiers résultats suggéraient que 

chez tout individu qui est confronté à un visage, les yeux étaient le premier élément facial à être 

détecté sans que l’information sur la direction du regard ne soit immédiatement disponible. Le 

visage qui crée un contexte facial était le second élément à être perçu, et favorisait ainsi le 

traitement de la direction du regard. Enfin, il apparaissait que le traitement du regard direct et 

du regard détourné se faisait selon des processus différents, entraînant un déroulement temporel 

spécifique pour chaque direction du regard. L’hypothèse attentionnelle sous-jacente a été 

soulevée pour tenter d’expliquer ces différents processus de traitement de l’information. Dans 

la continuité de ces premiers travaux, et sur la base de la littérature établissant un lien entre 

perception du regard et de l’émotion, nous avons mis en place un protocole basé sur une mesure 

comportementale, qui est le reflet de la capture attentionnelle vis-à-vis d’un stimulus (Etude 3). 

Cette étude visait ainsi à mieux comprendre la réponse comportementale d’enfants à haut risque 

de psychose (porteurs d’un 22q11.2DS) face à la perception d’un regard émotionnel ou non. 

Les résultats ont confirmé que les yeux sont un stimulus particulier, mais il est apparu que le 

traitement atypique de l’information provenait principalement d’un effet de l’émotion associé 

au regard. Les relations étroites et généralisables entre les capacités attentionnelles et 

inhibitrices, et la perception du regard émotionnel, laissaient penser l’existence d’un marqueur 

important présent dans la population générale, mais sur-exprimé dans les populations à risque 
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de symptômes psychotiques comme dans le 22q11.2DS. Si le traitement atypique de 

l’information provient de l’émotion spécifiquement, le rôle plus précis de la perception 

émotionnelle se devait d’être approfondi. La suite de ce travail de thèse a consisté à étudier les 

processus de perception émotionnelle chez des enfants présentant un 22q11.2DS, donc à haut 

risque de développer des symptômes psychotiques (Etude 4). Afin d’affiner nos résultats, 

l’Étude 5 s’est intéressée plus spécifiquement à l’impact de la présence de symptômes 

psychotiques sur les processus de perception émotionnelle, en distinguant deux groupes 

d’enfants porteurs d’un 22q11.2DS (présentant des symptômes psychotiques ou non). En guise 

de conclusion, nous présenterons certaines des problématiques auxquelles sont confrontées les 

études sur la perception du regard dans une population à haut risque de psychose.   
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I. L’apport des maladies rares en pédopsychiatrie 

 

 

A – Les difficultés de diagnostic de la schizophrénie à début très précoce 

 

 

 Rappelons que les études s’accordent sur une prévalence d’environ 0.03% de la 

population générale pour la schizophrénie à début très précoce (c’est-à-dire avant l’âge de 13 

ans (Dumas & Bonnot, 2013). Toutefois, ces chiffres sont probablement sous-estimés en raison 

de la difficulté à poser ce diagnostic, en particulier chez le jeune enfant. En effet, la présence 

de symptômes psychotiques chez des enfants tout venant n’est pas si rare que cela (jusqu’à 5%) 

(Kelleher et al., 2012; Kelleher & Cannon, 2011), et peut complexifier le diagnostic différentiel 

d’autant plus que les évaluations cliniques standardisées font défaut ou se basent en partie sur 

l’avis des enfants (Jones et al., 2015). Il est vrai que des études ont démontré que les enfants 

qui vers l’âge de 11 ans signalaient des symptômes psychotiques avaient 5 à 16 fois plus de 

risques de développer un trouble du spectre de la schizophrénie à l’âge adulte (Poulton et al., 

2000). Toutefois, les enfants sont-ils tous conscients de leurs symptômes ? Parviennent-ils tous 

à exprimer leurs symptômes lorsque parfois ces derniers sont minimisés par l’entourage faute 

de connaissances ? Prenons l’exemple de Justine3, 7 ans, qui lors d’une consultation sans ses 

parents exprime le fait de voir des ombres le soir avant de se coucher et d’entendre des 

craquements. Elle poursuit ses propos en expliquant que ses parents lui ont dit qu’il s’agissait 

des arbres qui bougeaient avec le vent et de probables souris dans le grenier (propos confirmés 

par les parents par la suite). Quelques années plus tard, Justine développera d’autres symptômes 

tels que des hallucinations acoustico-verbales qui dictent ses actions selon ses explications. 

Bien que cela ne soit pas aisé pour des parents, et dans la mesure où il est difficile de vérifier 

les informations décrites, il est plus sûr de croire l’enfant ou de lui laisser le bénéfice du doute 

pour lui permettre de se sentir écouté et d’être plus disposé à se confier (Roy, 2008).   

 

 

 

 

 
3 Par soucis de confidentialité, le prénom a été modifié.  
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B – Une meilleure compréhension des symptômes psychotiques de l’enfant 

grâce aux maladies rares 

 

 

 Aborder les concepts de troubles psychiatriques par le prisme des maladies rares permet 

d’identifier et de diagnostiquer des symptômes, retrouvés en pédopsychiatrie générale, par le 

biais de maladies dont l’origine peut être connue et dont les caractéristiques 

neurodéveloppementales sont bien établies (Nguengang Wakap et al., 2020). Ainsi, l’étude des 

maladies rares, comme par exemple la délétion 22q11.2, est essentielle pour la recherche 

clinique, puisqu’elle permet d’avoir accès à une population spécifique connue pour étudier les 

causes, les mécanismes sous-jacents d’affections particulières. A travers les différentes études 

menées au cours de cette thèse, l’apport de l’étude des maladies rares apparaît assez clairement. 

En effet, dans l’étude 1, la participation d’enfants porteurs d’un 22q11.2DS dont on sait que le 

risque accru de développer des symptômes psychotiques à l’adolescence est accru (Monks et 

al., 2014), a permis d’étoffer de manière significative les groupes d’enfants porteurs d’un 

Trouble du Neurodéveloppement. Cette étude a notamment permis de développer une nouvelle 

échelle de dépistage des symptômes psychotiques précoces chez l’enfant (EPSy) et 

d’investiguer différentes symptomatologies en fonction du groupe d’appartenance de l’enfant 

(neurotypique, porteur d’un trouble du neurodéveloppement sans symptômes psychotiques, 

porteur d’un trouble du neurodéveloppement avec symptômes psychotiques). Les résultats ont 

permis de mettre en exergue que les symptômes bien que présents chez tous les enfants, 

s’expriment différemment en fonction du groupe d’appartenance de l’enfant, positionnant la 

réflexion dans une approche dimensionnelle plutôt que catégorielle. Les symptômes de 

méfiance se sont révélés être présents dans les trois groupes, aussi bien à l’âge de 2 ans qu’à 

l’âge actuel. Bien que les délires de persécution et la méfiance ne soient pas toujours faciles à 

distinguer de la réalité chez les enfants et les adolescents (Sikich, 2013), nos résultats ont 

montré une distinction fiable entre les trois groupes étudiés avec la présence de symptômes très 

prégnants chez les enfants psychotiques, tandis qu’ils étaient moins présents chez les enfants 

non psychotiques et encore moins chez les enfants neurotypiques (Schultze-Lutter et al., 2022; 

Zhou et al., 2018). Globalement, les symptômes de méfiance se sont révélés être un indicateur 

important et très précoce (dès 2 ans) de la psychose, bien que pris unitairement, ce symptôme 

n’est pas suffisamment robuste (Preti et al., 2012; Wong et al., 2014). La combinaison avec des 

symptômes de désorganisation et d’hallucinations semble alors être un point de vigilance à 

l’âge actuel d’évaluation de l’enfant (Giannitelli et al., 2020). Il semble en revanche qu’à un 
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âge très précoce (2 ans), bien que la désorganisation soit associée à la schizophrénie précoce 

(Nestsiarovich et al., 2017), ce symptôme soit à considérer plutôt comme un symptôme 

structurel global d’un trouble neurodéveloppemental. Ces données appuient les réflexions 

menées quant à la nécessité d’une approche dimensionnelle de la psychiatrie (Gaebel et al., 

2020). Les systèmes de classification basés sur une approche catégorielle permettent d’attribuer 

en fonction d’un nombre prédéfini de symptômes un diagnostic (Parnas, 2015). Bien qu’elle ait 

des avantages, ce type de classification est malgré tout associée à diverses limites, notamment 

une grande hétérogénéité intra-catégorie, des comorbidités inter-catégories, ainsi que des 

difficultés à représenter des symptomatologies frustres (Krueger & Bezdjian, 2009). Dans une 

approche dimensionnelle, le focus est envisagé sur la gravité d’un symptôme ou le degré de 

perturbation d’une fonction psychologique spécifique d’un point de vue quantitatif, permettant 

ainsi une approche du normal au pathologique selon un continuum (van Os et al., 2009). Bien 

que la complexité de ce type de classification ait été soulevée (Gaebel et al., 2020) d’un point 

de vue clinique, et au regard des résultats de notre étude 1, il semble important de mettre 

l’accent sur ce type d’approche dans le but d’affiner la compréhension des symptomatologies 

en pédopsychiatrie et en psychiatrie.   

 

Dans les études chez l’adulte, les personnes présentant un sentiment de méfiance envers les 

autres voire de persécution, telle que décrit dans la schizophrénie et par extension dans la 

schizophrénie à début très précoce, sont plus susceptibles de détecter la menace dans les signaux 

sociaux véhiculés par les autres (Blakemore et al., 2003). Cette sur-détection de la menace aussi 

nommée biais attentionnel à la menace semble induite par une capacité plus élevée à focaliser 

son attention sur la cible (Prochwicz & Kłosowska, 2017). Les études sur la perception du 

regard et des émotions chez des enfants porteurs d’un 22q11.2DS, définis comme étant à haut 

risque de psychose, permettront de discuter d’un lien potentiel entre symptômes de méfiance, 

biais attentionnel, et signaux sociaux tels que le regard émotionnel.  
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II. L’attention au service de la cognition sociale  

 

 

La revue narrative de littérature présentée dans le cadre de cette thèse a suggéré que les 

visages et plus spécifiquement les yeux sont préférentiellement détectés dès les premiers jours 

de vie en raison de leurs propriétés structurelles qui confèrent un biais attentionnel à leur égard 

(Simion et al., 2001, 2002). Par ailleurs, l’hypothèse d’une priorité de traitement accordée au 

regard direct en raison d’une saillance perceptive a été évoquée. L’étude 2 qui s’est intéressée 

plus spécifiquement au déroulement temporel de la perception du regard suggère en effet cette 

priorité de traitement face à un regard direct associée à une difficulté à se désengager par la 

suite de ce contact mutuel (Burra & Kerzel, 2021). Il est apparu par la suite que le traitement 

atypique d’un regard émotionnel proviendrait principalement d’un effet de l’émotion (Etude 3), 

ce qui questionne le rôle spécifique de l’attention sur cette perception.  

 

 

A – Attention et regard : une interdépendance à investiguer 

 

 

L’attention sert à prioriser les informations qui ont une valeur de survie, en allouant de 

préférence des ressources aux stimuli qui indiquent une menace ou une récompense, tels que le 

regard (Bradley, 2009). Une des fonctions essentielles du système cognitif est d’analyser les 

intentions dans les interactions sociales. Pour cela, nous analysons constamment le 

comportement des autres afin de pouvoir réagir de manière appropriée, en portant notre 

attention sur le visage et les yeux. Cette analyse semblerait se faire selon un continuum 

permettant de distinguer si notre interlocuteur nous regarde ou s’il regarde ailleurs (Etude 2). 

Les résultats de cette étude ont mis en évidence que les yeux étaient le premier élément facial 

à être détecté lorsque nous percevons un visage, mais que l’information concernant la direction 

du regard n’était pas disponible immédiatement. Il existerait ainsi un mécanisme précoce 

d’orientation spatiale automatique (Benso et al., 1998; Müller & Findlay, 1988), permettant de 

capter la région des yeux (Burra & Kerzel, 2021). Pour juger l’orientation du regard de l’autre, 

il serait par la suite nécessaire de traiter le contexte facial, c’est-à-dire les autres traits du visage. 

Le traitement d’un regard direct (dirigé vers nous) ou d’un regard détourné (regardant ailleurs) 

semblerait ainsi se faire selon un processus temporel défini, entres autres, par des capacités 
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attentionnelles. Le traitement d’un regard direct s’effectuerait très rapidement et perdurerait 

dans le temps, en raison de sa saillance perceptive (Babinet et al., 2022). Cette saillance 

engendrerait une focalisation attentionnelle rapide (Parr & Friston, 2019) mais qui entraînerait 

également une difficulté à désengager l’attention d’un contact mutuel (Burra & Kerzel, 2021). 

La perception d’un regard détourné, ne mettrait pas en exergue les mêmes capacités 

attentionnelles. Le traitement de cette information serait déclenché par un déplacement du focus 

attentionnel vers la direction dans laquelle les yeux regardent (Frischen et al., 2007), puis serait 

suivi d’un désengagement attentionnel coïncidant à la prise de conscience que nous ne sommes 

pas la cible de l’attention de l’interlocuteur (Wang et al., 2019). L’ensemble de ces mécanismes 

attentionnels semblent toutefois valides lorsque le stimulus œil est présenté seul (Burra & 

Kerzel, 2021). Mais qu’en est-il lors de la perception d’une scène visuelle ?  

Confrontés à une scène visuelle en l’absence d’une tâche ou d’une consigne prédéfinie, 

nous nous tournons généralement vers des objets ayant une importance sociale, à savoir les 

individus, leurs visages et surtout leurs yeux (Emery, 2000; Yarbus, 1967). En revanche, 

lorsqu’il est nécessaire de sélectionner des informations pertinentes de l’environnement pour 

inférer un jugement sur le regard, nous devons répartir notre attention différemment, entraînant 

une division de la focalisation attentionnelle sur différentes cibles importantes (Sussman et al., 

2013).  

 

 

B – Quand l’émotion s’en mêle !    

 

 

L’Homme est le plus émotif de tous les animaux selon Donald Hebb (1950), laissant 

supposer que le degré de perception émotionnelle augmente à travers les espèces, notamment 

grâce au développement de systèmes nerveux plus complexes. En parallèle de son rôle 

important dans la perception de la direction du regard, la région oculaire véhicule des 

informations nécessaires à la reconnaissance des émotions (Bindemann et al., 2008; Itier & 

Batty, 2009). L’émotion remplissant une fonction adaptative, il semble assez évident que cela 

complexifiera le traitement de l’information (Dalmaso et al., 2020). Toutefois, les résultats 

obtenus chez des enfants neurotypiques (Etude 3) n’ont pas permis de mettre en évidence un 

traitement de l’information différent entre perception d’un regard direct non émotionnel et 

émotionnel. Cette absence de résultats peut provenir d’un manque de sensibilité de 
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l’expérience. Par ailleurs, des recherches antérieures ont montré que la perception d’une 

émotion est facilitée (Adams & Kleck, 2003, 2005) lorsque la direction du regard correspond à 

l’intention comportementale sous-jacente (approche / évitement) communiquée par 

l’expression émotionnelle. Dans l’expérience proposée au cours de l’Etude 3, les deux émotions 

proposées (colère et tristesse) étaient véhiculées par des regards directs. Or, les visages 

exprimant de la colère sont détectés plus rapidement et perçus avec une plus grande intensité 

lorsque le regard de l’interlocuteur est dirigé vers l’observateur (Sander et al., 2007), tandis 

qu’un regard détourné améliore plutôt la perception de visages craintifs (Rigato et al., 2013) et 

de visages tristes (Adams & Kleck, 2003). Nous pouvons ainsi supposer que la réponse 

comportementale des enfants neurotypiques ait été impactée par ce biais de procédure 

entraînant l’absence de résultats citée précédemment.  

Le traitement et la compréhension des informations sociales, et par conséquent 

émotionnelles, nécessitent également la collecte et le traitement d'indices au-delà des 

expressions faciales, telles que les informations posturales et vocales présentes dans les 

interactions sociales ou la prosodie. Les résultats de l’Etude 4 ont mis en évidence de meilleures 

performances chez des enfants neurotypiques dans une tâche d’attribution de l’émotion sur 

visages seuls comparé à une tâche d’attribution de l’émotion en contexte et à une tâche 

d’attribution de l’émotion via la prosodie. Etant donné la nécessité de sélectionner des 

informations pertinentes de l’environnement pour attribuer l’émotion adéquate en fonction du 

contexte ou de la voix, la baisse de performance pourrait provenir de la stratégie de division de 

la focalisation attentionnelle sur différentes cibles importantes (Sussman et al., 2013).  

 

 

C – Quand le cerveau se développe différemment !  

 

 

 Etant donné l’importance de la perception du regard et des émotions dans les 

interactions sociales (Emery, 2000), il n’est pas surprenant que dans certains troubles 

psychiatriques, tels que la schizophrénie ou les personnes à haut risque de psychose, les 

personnes présentent des troubles de la cognition sociale (Cañadas & Lupiáñez, 2012; Morel et 

al., 2018). Les caractéristiques de la schizophrénie à début très précoce peuvent se retrouver 

dans différents troubles du neurodéveloppement d’origine génétique tels que la délétion 

22q11.2 (Kendhari et al., 2016). Les résultats de l’Etude 3 ont mis en évidence que l’effet de 

l’émotion rapportée dans la littérature en population générale (Adams & Franklin, 2009; Adams 
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& Kleck, 2003, 2005) semblerait plus important chez des enfants porteurs d’un 22q11.2DS. Il 

est bien établi que ces enfants présentent des difficultés attentionnelles plus marquées 

notamment en termes de filtrage attentionnel (Linton et al., 2021). Les difficultés de perception 

émotionnelle observées dans l’Etude 3 pourraient ainsi provenir d’une plus grande captation 

attentionnelle associée à un désengagement attentionnel ultérieur plus complexe (Kalanthroff 

et al., 2017) voire à des difficultés d’inhibition. En effet, si en lien avec le sentiment de 

méfiance, le regard émotionnel est une source de motivation plus importante pour les enfants 

porteurs d’un 22q11.2DS que les neurotypiques (De Tommaso & Turatto, 2022), il est probable 

que cela génère la cascade attentionnelle décrite ci-dessus.  

 

Bien que des difficultés d’attribution de l’émotion en contexte aient été mis en évidence 

chez des enfants neurotypiques, une baisse de performance plus marquée a été observée dans 

une population d’enfants présentant un 22q11.2DS (Etude 4). Lors de la perception d’une scène 

sociale chez ces enfants, les difficultés d’attribution de l’émotion à un personnage pourrait ainsi 

provenir d’une double difficulté : (i) difficulté de balayage visuel pour détecter les informations 

cibles nécessaire à la bonne compréhension de l’émotion (McCabe et al., 2016), (ii) difficulté 

de perception émotionnelle spécifique mise en évidence dans l’Etude 3. La majeur partie des 

études sur l’impact des symptômes psychotiques sur la cognition sociale laissent suggérer qu’il 

n’existe pas de corrélations entre ces ressources en cognition sociale et le risque de psychose 

(Tang et al., 2017; Yi et al., 2015). Cependant, les études existantes se contredisent 

régulièrement. Certaines expliquent un déficit de reconnaissance des émotions faciales plus 

marqués chez les personnes avec 22q11.2DS et trouble psychotique (Weinberger et al., 2016, 

2018), pouvant ainsi être un indicateur de certains symptômes de la psychose (Jalbrzikowski et 

al., 2012). D’autres études très récentes (Accinni et al., 2022; Buzzanca et al., 2023) suggèrent 

un déficit global de cognition sociale chez des adultes porteurs d’un 22q11.2DS, tel qu’observé 

dans la schizophrénie, mais quelque que soit leur symptomatologie psychotique. Des résultats 

similaires ont été obtenus dans l’Etude 5 menée au cours de cette thèse, permettant de mettre 

en évidence un trouble de la perception émotionnelle chez des enfants porteurs d’un 

22q11.2DS, indépendamment de leur symptomatologie psychotique. La perception altérée des 

émotions ne semble donc pas à elle seule un indicateur fiable pour le développement de 

symptômes psychotiques (Tognin et al., 2020). En revanche, la surinterprétation de certaines 

émotions telles que la peur dans un contexte de sentiment de paranoïa (Pinkham et al., 2011, 

2016), de symptômes de méfiance, par captation attentionnelle plus importante (De Tommaso 
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& Turatto, 2022), pourrait être une piste indicative voire un marqueur de la présence de 

symptômes psychotiques précoces.  

 

 

 

III. Qu’en est-il des réseaux neuronaux qui sous-tendent cette 

perception du regard et des émotions ?  

 

 

Bien que des recherches supplémentaires soient nécessaires, il semblerait que la détection 

du regard et de sa direction soit soutenue par un système spécialisé (voir Figure 2 in Babinet et 

al. (2022)) combinant (i) des voies de traitement de bas niveau, à savoir la voie extragéniculée 

(c'est-à-dire le colliculus supérieur, le pulvinar et l'amygdale ; Kawashima et al., 1999; Senju 

& Johnson, 2009) et des sections de la voie géniculostriée (c'est-à-dire le cortex visuel 

primaire), (ii) et des structures temporales dont le gyrus fusiforme qui assure le traitement 

multisensoriel (Grosbras et al., 2005; Peyroux et al., 2020) et le Sulcus Temporal Supérieur 

(STS) qui permet de représenter la direction du regard d'une personne (George et al., 2001; 

Grosbras et al., 2005; Hoffman & Haxby, 2000; Itier & Batty, 2009; Perrett et al., 1990). Il 

semblerait que le contraste de luminance dérivé des aspects spatiaux et topographiques du 

visage déclenche une activité dans le cortex strié liée à la direction du regard. Cette activité 

contribue probablement à la construction d'une représentation de la direction du regard dans le 

STS postérieur (STSp) contenant des informations rétinotopiques et permet ainsi la 

construction ultérieure d'une représentation dynamique de la direction et des mouvements du 

regard (Babinet et al., 2022). Ces informations peuvent également permettre la construction 

d'une représentation invariante du regard au sein du STS antérieur (STSa) (Carlin & Calder, 

2013; Cheng et al., 2018). D'autres structures corticales semblent impliquées, mais leur rôle est 

moins clair. Ce sont (iii) des zones pariétales telles que le sulcus intrapariétal et la jonction 

temporo-pariétale  qui peuvent aider à allouer les ressources attentionnelles (Carlin & Calder, 

2013; George et al., 2001; Grosbras et al., 2005; von dem Hagen et al., 2014) et (iv) les zones 

frontales qui pourraient être impliquées dans le codage des informations émotionnelles 

véhiculées par le regard d'une personne ou dans la promotion de l'attention conjointe (Carlin & 

Calder, 2013; Itier & Batty, 2009).  
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Certaines études dans le domaine de la schizophrénie suggèrent que les patients présentant 

des signes de paranoïa et des symptômes négatifs sont plus susceptible de dire que quelqu’un 

les regardait même si cela n’est pas réellement le cas (Abbott et al., 2018; Tso et al., 2012). De 

récentes études en neuroimagerie soulignent une réduction de l’activation dans le STSp lors 

d’une tâche de reconnaissance des émotions (Martínez et al., 2022). Au-delà de l’explication 

que cela peut apporter concernant les performances en reconnaissance des émotions faciales, 

cette réduction de l’activation dans le STSp pourrait également soutenir le biais de perception 

du regard retrouvé dans la schizophrénie (Tso et al., 2012). Martínez et ses collègues (2022) 

suggèrent différents niveaux d’atteinte, tant au niveau du cortex visuel primaire, que du 

pulvinar, que du STS. Plus précisément, il semblerait que le réseau spécialisé dans la perception 

du regard évoqué dans notre revue de littérature soit, dans le cadre de la schizophrénie, impacté 

à différents niveaux selon une cascade neuronale (Martínez et al., 2022).  

 

 

 

IV. Etudier la perception du regard et des émotions comme outil 

diagnostique, vers de nouvelles approches 

 

 

Les chercheurs en psychologie, sciences cognitives et neurosciences consacrent de l’énergie 

et du temps pour développer des outils permettant de dépister précocement des symptômes 

psychotiques dans une recherche de prise en charge précoce en réhabilitation psychosociale. A 

l’heure des nouvelles technologies, il serait idéaliste d’imaginer un outil de dépistage à l’aide 

par exemple de l’eye-tracking. En effet, cette mesure permet la détection de la position de l’œil 

et de la direction du regard avec une haute résolution temporelle et reflète donc mieux 

l’exploration attentionnelle naturelle (König et al., 2016). Toutefois, il semble important de 

souligner que l’utilisation de ce type d’outil et les résultats qui pourraient en découler sont 

confrontés, comme les mesures en neuropsychologie expérimentale, à certains facteurs 

limitants. Dans le champ de la schizophrénie, rappelons que des résultats contradictoires ont 

été retrouvés dans les capacités de perception du regard (Franck et al., 1998, 2002; Palmer et 

al., 2018; Seymour et al., 2016; Tso et al., 2012). Ces disparités pourraient être dues, selon 

plusieurs auteurs (Babinet et al., 2022; Seymour et al., 2017), à un biais de réponse en lien avec 

la nature de la tâche et les instructions données aux participants (Macmillan & Creelman, 2004). 
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Les mêmes observations sont retrouvées dans les études qui s’intéressent au 22q11.2DS, à leurs 

compétences sociales et aux liens potentiels avec des symptômes psychotiques précoces. La 

plupart des études menées en eye-tracking ont utilisé des stimuli statiques tels que des photos 

et sont basées sur la labélisation de l’émotion exprimée par la personne en photo (Campbell et 

al., 2010; Glaser et al., 2010; McCabe et al., 2011; McCabe et al., 2013). Deux études ont étudié 

l’exploration visuelle de scènes sociales à travers des stimuli dynamiques (Dubourg et al., 2023; 

Franchini et al., 2016), sans instructions particulières au préalable. Enfin, les études menées 

dans le cadre de cette thèse ainsi que l’étude menée par Peyroux et collaborateurs (2020) ont 

utilisé des stimuli de type dessins aux traits pour contrôler le biais introduit par des stimuli 

naturels. Au regard de l’hétérogénéité des stimuli utilisés ainsi que des tâches proposées et des 

résultats hétérogènes retrouvés, il semble prématuré d’envisager le développement d’un outil 

de dépistage des symptômes psychotiques précoces utilisant par exemple l’eye-tracking. 

Toutefois, fort de l’expérience dans d’autres domaines notamment en addictologie, de futures 

études pourraient s’intéresser à la combinaison entre eye-tracking et réalité virtuelle (Callea, 

2021).  

 

 

 

V. Limites et perspectives 

 

 

L’ensemble des études menées dans ce travail de thèse comporte des limites qu’il convient 

de souligner et de discuter. Premièrement, s’intéresser à l’apparition de symptômes 

psychotiques chez des enfants à partir de 4 ans présente un facteur limitant qu’est la faible 

prévalence connue de la Schizophrénie à début très précoce (ou Chidhood Onset Schizophrenia, 

COS) (Driver et al., 2013). Au-delà de cette prévalence limitante, il convient de questionner la 

difficulté du diagnostic en pédopsychiatrie dans une dimension catégorielle. En psychiatrie 

infanto-juvénile, un diagnostic stable semble difficile à poser (De Becker et al., 2015). Le 

propre de chaque être humain est d’évoluer, et poser un diagnostic dans une perspective de 

processus développemental en pleine évolution notamment chez les enfants semblent parfois 

trop restrictif. En revanche, comme cela a pu être évoqué dans l’Etude 1 de cette thèse, 

considérer une approche dimensionnelle semblerait intéressante dans le sens où les troubles 

psychiatriques existent sur un continuum de symptômes et de sévérité. Une approche 
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dimensionnelle permettrait ainsi de mieux capturer la diversité et les nuances des présentations 

cliniques (De Becker et al., 2015; Gaebel et al., 2020). Une deuxième limite des études 

présentées dans cette thèse concerne le type de stimulus utilisé dans les Etudes 2 à 5, à savoir 

un dessin de regard et/ou de visage, qui ne ressemble pas à des stimuli réels, comme cela 

pourrait être le cas avec des photographies. Néanmoins, l’une des raisons de ce choix était 

d’optimiser le contrôle de tous les aspects des stimuli et d’éviter des problèmes typiques que 

peuvent générer des stimuli naturels (c’est-à-dire, le contraste, la saillance, la complexité 

visuelle). De plus, l’utilisation de dessins minimise les confusions liées aux caractéristiques 

faciales présentes dans les photographies naturelles, à savoir le sexe, l’âge, l’origine ethnique. 

Troisièmement, plusieurs études ont suggéré que la reconnaissance altérée de l’expression 

faciale dans le 22q11.2DS pourrait être due à un balayage visuel désordonné (Campbell et al., 

2010; Franchini et al., 2016; Glaser et al., 2010) ou à des déficits dans les processus perceptuels 

(McCabe et al., 2016). Il est difficile dans les études 4 et 5 présentées dans cette thèse de 

démêler ces deux possibilités car d’une part le premier peut conditionner l’efficacité du second 

et vice-versa, et d’autre part aucune technique de suivi oculaire n’a été utilisée. Dans cette 

perspective, il pourrait être utile dans de futures études de coupler des mesures 

comportementales et des mesures d’eye-tracking. Enfin, une quatrième limite concerne l’outil 

de dépistage utilisé pour créer les groupes de patients et différencier ceux présentant des 

symptômes psychotiques de ceux n’en ayant pas. Il est assez bien établi qu’il existe peu d’outils 

de dépistage fiables bien que cela soit nécessaire pour une prise en charge précoce et adaptée 

(McClellan, 2018). Dans une optique d’approche dimensionnelle, l’utilisation de la nouvelle 

échelle EPSy pourrait être envisagée dans ce type d’études investiguant les liens entre troubles 

de la cognition sociale et présence de symptômes psychotiques.  

 

 

 

VI. Conclusion  

 

 

Ce travail de thèse a exploré les signes précurseurs à l’apparition de symptômes 

psychotiques chez les enfants en prenant comme modèle neurodéveloppemental d’origine 

génétique la délétion 22q11.2. En utilisant différentes méthodes, nous avons montré 

l’importance d’une évaluation précoce du comportement chez ces enfants grâce à des 
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marqueurs spécifiques tels que la méfiance et la désorganisation, bien que les hallucinations 

restent un point essentiel. D’autre part, nous avons montré que le traitement atypique du regard 

semble provenir principalement d’un effet de l’émotion sous-tendus par des processus 

attentionnels et exécutifs. En ce sens, nous avons mis en évidence que les capacités inhibitrices 

jouaient un rôle clé dans la capacité à détecter les émotions à travers le regard. Enfin, nous nous 

sommes intéressés à la perception émotionnelle de manière plus large, que ce soit en contexte 

social ou à travers la voix (prosodie), afin d’étudier l’impact de la présence de symptômes 

psychotiques sur ces performances. Bien que nos résultats aient montré une déficience globale 

de perception émotionnelle chez les enfants à haut risque de psychose (délétion 22q11.2), peu 

importe leur symptomatologie actuelle, il apparaît que le focus des futures études devrait se 

tourner davantage sur des biais de reconnaissance plutôt que des déficits.  
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