o daala
Ly Tyl psla) i
Ao laiay) aslal) and
el e

_/ \

5,S)Alg ALY o LYY HAsh mal) il gl
Joidl) (maa ALy i Qlaal) gl (Z‘JAI.:J\

&L g
N 4

&Ll il e 2 sladl Balgd |8 oldlazs JLeSaw dsuis § STha

alay A 130N Gl ol O A8 A0 s

2017 / 2016 :dmalal) L




oot g s
il il sl Yy qsmiiss] G2 Ls ¢ Ll ilont il i s

G 98 S U 5 S g p O Y] it ¥ el s
QM‘MSJ%J&J&M“&&&&‘ Jlaa 4w 330

s Y

Ladlly llc) o
’

Y ’m\ g

(NI
',‘ O

haslen Agpyall uals 3" a1 agE ol oasdil) Sal) 808 Jujadl & ol ¥ Las

‘

Bawadl PCU dman Ay 9 Al o Jo¥) Allad) ALl cliay) o \' 9 sl el

Las i) B aalod apaa Ladle Aipuh ol daglaa of agd adl o Aad s pia &y yua

Jaadll o aghl b5 glagllils] 4.,;@/

p15aY) Lgiigs Ao dmalall AaBY) b 5piuall Al g Loy 1) ) aci BINEsh ¥ /s

|
g M) Ay AdBlia o 488)gally 19a)S5 () AcBlial) digll ' gyuais”

o) S e A%l 3l las M)
el 138 Y wmy o qud e Gl W Al g )

oliialy iy JSd T s S )

/



ﬁth_AL
Lagin i of il o8y Y (3 ()
Leglilind ant o) AEOU (Sar Y (0

asasll a3 ojlas) el )

ale Ul ) Alagl

A ey WA paall AT dlag

Sl Bagraa (Jlia (Al (A ) gua EEERRIEOMPE -V SR I RN I
cslad ol callds;

bl il ale 2 il Ak (S

sgus el (o Jals (1

hee sl lupan Sl



Sl giaall

iaial £3asa)
Oy Sd
¢)aa)
Clyginall ()b
Jshaall Ly
JKEYT puped
Gl uyed
i ypemiaall LS
Al Al pasle
Al Auhpall padle
1 FPRA
Rl s
4 A al) A
6 Al il
6 iyl Gilaal
7 iyl dyaa]
7 A3l el ghaY) Caglacl
8 Hld) Ll
o) il
PCUGL g Ll (aaa ALy 1 5Y) Juail)
14 Gl gy Jrdl) (e Ay o sede
16 iy il Gmes Ay g1l
16 Gl gy Jodl) Gaea Ay L)
19 Ay e Jidl) men Al alal) Fuscanll aUaal
19 gy i) Gaes Ay Gabel uds
20 Gl gy Joiadl) Gaea Al Bjudal) Gl ylail)




21 dpand) e & @l Jaidl) aea Ay Galel
21 doand) dgas b el gy il (aes Ay Gl
23 R L e
L pall Ciillagl) : S Juadl
26 L el Caillagll o sqia
26 Ayl Caillagll g )il
26 3,51
29 Aalall 3,510
30 Gl z 358 Cann Alalall 5,1
34 oLy
34 S oY)
Akl Gilad)
Al clphal il Juadl)
39 Lo iy Ayl
40 Auhydll g
41 duhall agas
41 Lyl de gena
42 Lahyall cl g
50 Lahal) oY A jia Kand) (ailiadl)
Felil) Addliag Julas cpase alll Juadll
53 AN AW
66 N Lol 2l
72 ol ill 458l
72 sl A il
74 LAY Al da all
77 alall )
79 Cluagiy cilal sl
82 bl dails
85 Gl dails




dadal Jdsaall Glsis

16 .l b Phé Sl jaes 58580 by PCU g lsil gy (1) Jsas
17 g, s¥) oAl b PCU L) gy (2) Jsos
18 201380 b sl 3 PCU (aye cmbaal) sy (3) s
24 Ao A3 AU b daadianal) 4B algall dpundyll Ul g (4) Jsas
PCU iz

42 Al A gana pailad mag (5) Jsaa
46 ABAY Bl Baag LA Judlw g (6) Jsea
48 cald 30 Liagal) il Bang HLOA) Judbw gidags (7) Jsaa
50 Agand) Bial) Sasg LA Jedbu gl (8) Usas
56 A DY pa Giggsin L) @il maag (9) Jsan
58 AU Apsal) Jaial) Sang JLad) 5 al8)Y) Jada Bang HLod) milil gy (10) Jsaa
Agand) Bisd) 3aag ladl

60 A gial) Cudlly al ) Jada Sang LA @il gy (11) Jsa
60 Ao gl Al al8 S0 Lusal) Jadad) Bang LA @il g (12) Jsaa
61 Aggial) dpauilly dyased) Badal) Sasg HLd) ilil gy (13) Jsas
72 ELY) o LAY Gl 6 &) g g s LA il idagy (14) Jsas
72 Alalad) 3813 Ll 1) MY oY) gilil g (15) Jses
75 S cpiiiall B A el o Ad)la gy (16)d s




LA

dadal Jeal) lgis
15 Al b oV Jndll YT (meall 30330 Jiadl) dlee maa gl JSAI)
dpzyall 5 dxplall
32 BEDDELEY I 73503 o Alalall 381300 cilisSa praingy 2 S
56 A Al g ) =il miag 3 Joal)
R
s 5inall Ggalal a3
N sl syt il 1 gale
gl @by 5 g i Hlial Gl 2 Gala
A Al Lall Q< 3 galk
A Al LS S 4 3ala
A Rall k) (S 5 gale
B 5 ISV Al 6 Gl
Sl Al 7 &la
le aal) daal 8 Gala
30 g cle i) Lol 9 sals
alanl) dal 10 Gala
sismapal 12 Gal

A Alall i) Jalasll il 13 sl



Lf.""d‘ Jlaialy
Tétrahydrobioptérine. BH4
Electroencéphalographie EEG
Encyclopédie Orphanet Grand Public EOGP
Haute Autorité de Santé HAS
Hyperphénylalaninémie Modérée Permanente HMP
Organisation de Coopération et de développement OCDE
économiques
Phénylalanine hydroxylase PAH
Phénylcetonurie PCU

Phénylcétonurie Traités Précocement. PCU-TP
Phénylalanine Phé
Quotient Intellectual. Ql

Tyrosine

Try




do) Al Ladla

Alelall 3,SI3lly ) oL Adplag o S Sy ¢ pmas oudi shaie

e oY) (e Ao gane Llewindedidll oda (ol didymall Caillagl) o Copeill Cangs

s LY andil gy fie L) ge(BilanAnamnestique) Alad) z)t calay cdgage caaill ALl

o2 el zasal Caen A gl Sy Alalall 3)SIAN apil LAY (ga e gama 1S ¢ SEY)

@Y anil S8 AnSall Jaial) sasg LNy cdomslisall Alall apil 2] Jais sasg Ladl
Al 4l 580l 4l Apaael) Jaial) sasg L5 (5385l

ol L i L) Uleags 3l il

SERY) oliY) Adplay b Ghlaial agal @ld gy Jadl) (aes Al ladl m
Agiliadl) Lppad) 5800l 5 (G385l o)) camsligll dalal) pe JS 8 Alalall 3 <1,

oY) Adpeall Caillagll Chlacal (e 2y PCU Gapl oAbl (el =
(el 313 sl

Gl Jladl Copla (e Adgeasall 20 Lpeall L) 4 dabal) axe m
PCU . ladl) sl (Aalall 581300 ¢ SEY) 5L ) A yeal) Caildall Chlaal (e 235



Résumé

Ce mémoire aborde 1”étude des fonctions cognitives chez la personne
atteinte de la phénylcétonurie d’un point de vue neuropsychologique, dont
I’accent a été mis sur I’attention sélective et mémoire de travail.

Et afin d'évaluer les fonctions cognitives chez les personnes atteintes de
phénylcétonurie, nous avons mené [’étude sur deux cas atteints de
phénylcétonurie, quant aux outils de I’étude, nous avons utilisé le test de Stroop
pour évaluer I’attention sélective, ainsi qu’une série de tests pour évaluer la
mémoire de travail et ses trois composantes selon le model de Baddeley, test
d’empan de chiffres pour évaluer la boucle phonologique, Test d’empan envers
des chiffres pour évaluer I’administrateur central, et le test d’empan numérique
pour évaluer la calepin visuo-spatiale, nous avons utilisé aussi I’entretien semi-
dirigé et le bilan anamnestique.

Les résultats que nous avons obtenus sont :

- La personne atteinte du phénylcétonurie présente des troubles
d’attention s€lective et de mémoire de travail dans ses trois composantes.

- Le diagnostic tardif de phénylcétonurie augmente la séveérité des
troubles des fonctions cognitives (attention sélective, mémoire de travail)

- Le manque de rigueur en régime prescrit par le diététicien
augmente la séveérité des troubles des fonctions cognitives (attention
sélective, mémoire de travail) chez la personne atteinte de
phénylcétonurie.
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BILAN ANAMNESTIQUE

INFORMATIONS GENERALES

Photo

Date et lieu de naissance :24/1/200 5__al

Age de patient : 4w 15

Situation conjugale :

ge de pére : 53 Age de mére :47

Parents vivent ensemble : s Divorce :¥
Mere décédée :¥ Pére décédé ¥

Situation professionnelle :

Profession de pére : U Profession de mére w4
Dynamique familiale :

Nombre de fréres et sceurs : 35l dx )|

Gargons : 2filles :2

Place du patient dans la fratrie : ;¥ J8 L i cal
Existe-t-il une consanguinité ;s s s

Etat de santé de la fratrie :3u>

L’enfant vit avec ses parents :ax

Vit chez un membre de famille : ¥



Vit en institution ¥

F AU (== T

Conditions natales et poste natales :

1)Grossesse :

Nature de contraceptifs avant la grossesse : 8525

Grossesse désirée :px

La grossesse a-t-elle été : normale perturbée

Maladies pendant la grossesse @25 Y

Hospitalisation
2) Accouchement : Clinique * Maison
Prématuré E] Post maturé E]
Césarienne OJ Forceps ()
Poids : &3
L= L0

Indice Abgar : b

3) Aprés I'accouchement :

Durée de I'hospitalisation de la mere a5 05

Etat psychique de la mére : Déprimé : Epanouie :*
Etat physique : Bon :* Asthénie :

Mise en couveuse de I'enfant ;¥

4) Alimentation :

Réflexe de la sussions : Présent :* Absent :
Allaitement au sein :* Artificiel :

Refus de téter : ¥

Anorexie : Boulimie :*



5) Sommeil :
Rituel du sommeil ;" <l gia J5li " 45 jlaias
Difficulté d’endormissement :
Calme : Agité :*
Insomnie : * Cauchemar :

Terreur nocturne : Somnambulisme :

6) Antécédents médicaux :
L’enfant a-t-il eu : Rougeole : Varicelle :
Rubéole : Méningite :
Opérations chirurgicales :

Végeétations : Amygdales :

Autres :<ld s n Jidll (e Ay
Acuitéauditive :Testée : sz
Résultats et precisions éventuelles : b
Acuitévisuelle :Testée :p2
Résultats et precisions éventuelles : xuh
Maladies fréquentes :Otites
Angines :
Rhino-pharyngites :
Bronchites :
Problemes pulmonaires :
Allergies :
Asthme :
Convulsion :

Intervention chirurgicale :



Circoncision : *
Age Cuai 5ale

Réaction zub

Troubles neurologiques :<lé s u Judll (mes dly,

7) Observation des structures anatomiques :

Articulé dentaire, freins de langue et des levre: 4aub
Forme du palais:isuk
Voile du palais et ses mouvements:izuk

Développement psychomoteur :

A quel age a-t-il manifesté sans sa ou ses :
Premier sourire : el 3

Tenue la téte : el 5

Position assisse : < 9

Premier pas : —uaijole

Acquisition de propreté le jour ;&) 5w 5
Etla nuit : «wiSa e

Tombe-t-ilfacilement :¥

Sort-ilseuldehors :%¥

Fait-il des courses L e s

S’est —ilhabilléseul :¥

Schémacorporel /latéralisation :

Désigne des parties du corps surlui :sbac¥) (s,
Désigne des parties du corps surautrui ;¥

Désigne des parties du corps suruneimage :Y



Connaitsadroite et sagauche :¥
Reconnaitdroite et gauche surautrui :¥

Main préférentielle : s

Main scriptrice:

Bonne orientation spatio-temporelle :¥
Difficulties d’orientation dans I'espace :a=
Difficulties d'orientation dans le temps :ax
Les notions avant / apres, début / fin ;awiSe e
Saitsouffler: ¥

Saitsoufflerdans un instrument de musique :%¥
Saitsiffler :¥

Ferme les yeux :ax

Bruit du baiser :¥

Bruit bilabial :¥

Mettre la langue en haut, en bas :ax

Mettre la langue sur les cOtés :ax

Faire claquer la langue :ax

Respiration buccale : a2

Respiration thoraciquehaute :ax

Plisser le nez :a

Aspirer :Y

Mouvementlatéral de la méachoire :ax
Movement d'ouverture /fermeture de la machoire :ax
Faire un clind'ceil :¥

Lever les sourcils :az

Froncer les sourcils ;a2



Sourire :az
Mordre la levre : e
Serrer les dents :¥
Baiser :Csa (s anl

Audition :

Réaction au son : absente, normale: excessive
Recherche de I'origine du son :ax

Orientation au son, dans/hors champ visuel :a

Interpellation de I'adulte pour comprendrel’origine du bruit :¥

Réaction a la voix: familiére étrangere

Compréhension du langage oral avec ou sans support gestuel / visuel :¥
Vision :

Problémes d’acuitévisuelle: ¥

Problémes visuo-moteurs :a=

Troubles de la fixation :ax

Troubles de la poursuiteoculaire :ax

Trouble de I'exploration : =

Réception d’'un message visuelle ;¥

Développementcognitif :

L’imitation :
Imite des expressions faciales: ¥

Imite des actions qui n’ont plus trait au corps et au visage :¥

Répete un comportements il'adulte I'imite :¥
Répéteune action simple déja réaliséesi on la commence devantlui ;& \s s

Imiteune action simple nouvelle :k & s



Le jeu:

L’enfant joue-t-ilseul ?ax

Explore-t-il les objets? ¥

Les porte -t-il a la bouche ?ax

Les utilise-t-il de maniere fonctionnelle ? ¥
Pratique-t-il le jeusymbolique ? ¥
Réalisations des jeuxconstructifs ?¥
Manipulation désordonnée :ax

Jette les objets :p=

Activité organisée :V

Attention soutenue :k le s

Se désintéressevite ;px

Imite des activitésquotidiennes : e 5
Activitésfavorites :

Jeuxmoteurs :

Jeuxdansl'eau:*
Musiquesoucomptines: *

A-t-ilregardé la télévision e
Combien de temps 208 e clelu &b
Qu’estcequ’ilregarde ? 4l ) sb

Développement linquistigue 4ui€a e 4zl

La langue parlée a la maison ;4! )

Compréhension verbale et non verbale :
L’appuyer d’un geste ? P
L’enfant répond-il aux gestes conventionnels ? ¥

Compréhension de consignes simples avec ou sans matériel a=



Compréhension d’une question qui nécessite une représentation mentale induite par
'usage ou la description (ou dort-on ?) Y

Compréhension de questions avec ou sans support visuel e s

Compréhension de consignes complexes et/ou comportant plusieurs informations a
traiter ¥

Compréhension des gestes L le

Développement psychoaffectif

Relation avec les parents : oY) ge ials ssa
Relation avec la fratrie :4nle
Relation avec les autres : L&l Ji V.

Le comportement /caractere

Volontaire :¥
Timide Y
Aqité(e) : ax
Calme :¥
Sociable: ¥
facile ;¥

Autonome ¥
Emotif (ve) :¥
Jaloux (se) : a=
Instable: ¥

Agressif (ve) :ax
Anxieux (se) :a
S’habilleseul (e)a=:
Rongesesongles :¥
Suce son puce ¥

Se lave seul:¥



Affectueux (se) Y:
A-t-ilsubi un choc; un événement important au cours de son enfance ? ¥

Qualité du contact avec les personnesétrangeresRéaction a la séparation : x5 Y
Jual 53
Utilisation du « non »: gl il e aas

Désird’autonomie, d’indépendance : ¥

Hyperactivité :qa

Présscolaires

A-t-ilfréquenté la créche ouautre (mosquée, nourrice....) :a=
Age : ciais Ol g aiDUrée ;S sia g )l

Son a été son comportement avec :

Les éducatrices : Jabill & 4 50

Les enfants sl =3 4l

L’école

Est-il scolarisé :¥

Est-il en institution spécialisée :ax

Développement intellectuel : *Développement psychomoteur *

CONCLUSION DE L’ANAMNESE

f e Développement psychomoteur ;S sswiil) saill & Gl jhaal 5 A&l
e Développement linguistique :4wiSs e aalll
e Développement psycho afflictif : ihle (udill saill & ) Jaial 3ga g

e Examens complémentaire : &ulai &l jlid) g s ol
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TEST DE STﬁOOP - EPREUVE 1

Demandez au patient de lire, ligne par ligne, la carte A pendant 45 secondes. Cochez au fur et 2 mesure
les cases correspondant aux réponses correctes dans chaque ligne. Signalez les erreurs au patient.

VERT JAUNE ROUGE BLEU JAUNE
O O = O O
VERT ROUGE BLEU VERT BLEU
] O O O ] 10
ROUGE JAUNE BLEU VERT ROUGE
O] ] B O
JAUNE JAUNE VERT BLEU ROUGE
O 1 OJ 20
VERT JAUNE BLEU ROUGE ROUGE
O O O
BLEU JAUNE VERT JAUNE ROUGE
O = =] O 30
VERT BLEU ROUGE VERT BLEU
O O O
JAUNE JAUNE BLEU ROUGE VERT
O O O s El 40
BLEU JAUNE VERT ROUGE BLEU
O O O O
VERT ROUGE JAUNE VERT J_AUNE
O ] 50
VERT JAUNE ROUGE BLEU JAUNE
O O O O
VERT ROUGE BLEU VERT BLEU
& O ] O ; 60
ROUGE JAUNE - BLEU VERT ROUGE
[&] O
JAUNE JAUNE VERT BLEU ROUGE
O ] Bl 70
VERT JAUNE BLEU ROUGE ROUGE
O O |
BLEU JAUNE VERT JAUNE ROUGE
[ ] & ] (] 80
VERT BLEU ROUGE VERT BLEU
O B ] -
JAUNE JAUNE BLEU ROUGE VERT
O O s O O 90
BLEU JAUNE VERT ROUGE BLEU
O ] O
VERT ROUGE JAUNE - VERT JAUNE
O O O O O 100

S W




Test b STROOP - EPREUVE 2

Demandez au patient de lire, ligne par ligne, la carte B en ignorant la couleur de I'mpression pendant 45 secondes. Cochez
au fur et & mesure les cases correspondant aux réponses correctes dans chaque ligne. Signalez les erreurs au patient.

BLEU JAUNE VERT ROUGE BLEU
O O [ =9 O
VERT JAUNE ROUGE BLEU JAUNE
L] = O O O
VERT ROUGE VERT JAUNE BLEU
O] O] O] O C
BLEU ROUGE JAUNE VERT BLEU
] O
VERT ROUGE JAUNE JAUNE VERT
O (] 0 O O
ROUGE BLEU BLEU JAUNE VERT
: ] O [ =
ROUGE JAUNE BLEU ROUGE VERT
] ] O O
BLEU VERT ROUGE JAUNE JAUNE
O O O] O O
BLEU ROUGE VERT JAUNE ROUGE
O (] O ]
VERT 'BLEU ROUGE VERT BLEU
A= CJ O] ] O
BLEU JAUNE VERT ROUGE BLEU
| O
VERT JAUNE ROUGE BLEU JAUNE
O ] O U] O
VERT ROUGE | VERT JAUNE BLEU
| ] [ = O
BLEU ROUGE JAUNE VERT BLEU
O O O O
VERT ROUGE JAUNE JAUNE VERT
L] ] O] ] ]
ROUGE BLEU BLEU JAUNE VERT
O O ] [
ROUGE JAUNE BLEU ROUGE VERT
O | £ :
BLEU VERT ROUGE JAUNE JAUNE
L] [ O O] [
BLEU ROUGE VERT JAUNE ROUGE
O O 0 ] O]
VERT BLEU ROUGE VERT BLEU
O] O] L] O ]

Nembre total de réponses correctes données en 45 secondes :
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70

80

90

100




Test bE STROOP - EPReUVE 3

Demandez au patient de nommer, ligne par ligne, les couleurs des traits sur la carte C pendant 45 secondes. Cochez
au fur et &2 mesure les cases comrespondant aux réponses correctes dans chaque ligne. Signalez les erreurs au patient.

JAUNE VERT ROUGE BLEU ROUGE
] ] O - =
BLEU VERT JAUNE BLEU ROUGE 4
] B| O O O 10
VERT JAUNE VERT JAUNE BLEU
O ] O 0 &
ROUGE JAUNE BLEU ROUGE VERT
O ] O O ] 20
BLEU VERT JAUNE ROUGE JAUNE
] O ] O O
BLEU ROUGE VERT. BLEU VERT
O =] O O O 30
ROUGE JAUNE VERT JAUNE BLEU
= O O = O
ROUGE JAUNE ROUGE BLEU VERT
O O = O 40
VERT BLEU ROUGE JAUNE JAUNE
O O O O O
BLEU ROUGE Y ROUGE VERT BLEU ‘
O ] = O 50
JAUNE VERT ROUGE BLEU ROUGE
O O O O O
BLEU VERT JAUNE BLEU ROUGE
O i O i O 60
VERT JAUNE 4 VERT JAUNE BLEU
O O O O
ROUGE JAUNE BLEU ROUGE VERT
] O O | 70
BLEU VERT JAUNE ROUGE JAUNE
O O =% O I
BLEU : R.OUGE ‘VERT BLEU VERT
O O B O - 80
ROUGE JAUNE VERT JAUNE BLEU
O == O O O
ROUGE JAUNE ROUGE BLEU VERT
| O 2] 90
* VERT BLEU ROUGE JAUNE JAUNE
O O O ]
BLEU ROUGE ROUGE VERT . BLEU
O O O O Cl 100
oo o ot | %




Test pe STROOP - EpReUVE 4

Demandez au patient de nommer, ligne par ligne, les couleurs d'impression sur ia carte B, en ignorant le texte écrit

10

20

30

40

50

60

70

80

90

100

ROUGE

O

VERT

[

ROUGE

O

VERT

O

BLEU

O

BLEU

O

JAUNE

O

ROUGE

]

BLEU

5]

ROUGE

(]

ROUGE

O
VERT
O]

ROUGE

O

VERT

O
BLEU
(]

BLEU

=]

JAUNE

O

ROUGE

O

BLEU
O

ROUGE

O

VERT

O

JAUNE

O

VERT

]

BLEU

]

ROUGE

O

ROUGE
BLEU

O

VERT
O]

VERT

O

JAUNE

Cl

VERT
O]

JAUNE
O

VERT
O

BLEU

C]

ROUGE
[

ROUGE

Ol

BLEU

O

VERT

i)

VERT
]

JAUNE

O

JAUNE

O

BLEU

O

JAUNE

O

ROUGE

O]

VERT .

Ol

JAUNE

O

ROUGE

O]

JAUNE

O

JAUNE

O

BLEU

O

JAUNE

O

BLEU
O

JAUNE -

O

ROUGE

O
VERT
O

JAUNE

O

ROUGE

O

JAUNE

i

JAUNE,
D.

“BLEU . -

[

BLEU
]
BLEU

O

BLEU

O

VERT

O

BLEU

O

ROUGE

O

VERT

O

ROUGE

O]

BLEU

O

JAUNE

=

BLEU

]
BLEU
O

BLEU

]
VERT

O
BLEU
O

ROUGE

[l
VERT

[

ROUGE

]
BLEU
]

JAUNE

O]

VERT

O

JAUNE

O]

ROUGE

O]

JAUNE

O

JAUNE

O

VERT

=

VERT

O]

VERT

O
ROUGE
O
ROUGE

]

VERT

O]

JAUNE
O

ROUGE
]

JAUNE

]

JAUNE
O]

‘VERT

O

-VERT

O

VERT

O

ROUGE
O

ROUGE

]

pendant 45 secondes. Cochez au fur et 2 mesure les cases correspondant aux réponses correctes dans chaque ligne.

Signalez les erreurs au patient.

Nombre total de réponses correctes données en 45 secondes :
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