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Autisme, changeons la donne!

Tel est le signal qui accompagne le lancement des travaux 2018-2022 de la Stratégie nationale pour
lautisme pilotée par la secrétaire d'Etat auprés du Premier ministre chargée des Personnes handicapées.
L'autisme, ce trouble du neurodéveloppement qui apparait dés les premiéres années de l'enfance,
entraine rapidement des dysfonctionnements de la communication et de I'adaptation particulierement
déroutants; ils constituent un handicap tout au long de la vie. En France, 700000 personnes sont
concernées, 7500 nouveau-nés par an en sont atteints.

Accélérer les étapes jusqu'au diagnostic et agir sans attendre sont de véritables enjeux, le médecin
traitant est l'acteur clé, avec la famille, pour déclencher I'alerte et initier le parcours de soins. Car tout au
long de la vie, y compris au grand age, I'autisme peut &tre méconnu, confondu avec d'autres pathologies;
Clest aussi le cas de l'autisme chez la femme. Enfin, des programmes d'intervention ciblée associés a
des mesures personnalisées d'accompagnement médical, éducatif et social contribuent a réduire les
troubles fonctionnels, a faciliter l'insertion et 'autonomie.
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Lautisme, un trouble du neurodéveloppement

Une semiologie initialement fondée
sur ’observation de jeunes enfants

et d’adolescents, maintenant af
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enrichie et etendue a tous les ages
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I’heure ou se concrétisent, dans notre pays,

les premieres mesures du 4¢ Plan national

intitulé Stratégie autisme au sein des

troubles du neurodéveloppement, certains
termes qui définissent actuellement ce syndrome sont
areplacer dans le contexte de nos pratiques médicales
de diagnostic, de soins et d’accompagnement a I’auto-
nomie.

Une sémiologie actualisée:
de Pautisme infantile au «spectre
de Pautisme»

Trois quarts de siécle ont passé, et pourtant I’autisme
d’aujourd’hui est bien celui que décrivaient Kanner
(1943) et Asperger (1944)."2 Les particularités compor-
tementales apparaissant classiquement avant 3 ans
peuvent étre regroupées en deux dimensions:

- les troubles des interactions sociales (aloneness)
etdelacommunication:’enfant autiste semble solitaire,
dans son monde. I1joue seul, on pourrait penser qu’il est
sourd. Ilréagit avecles personnes comme si elles étaient
des objets. Son contact oculaire est particulier. Sa mi-
mique est pauvre. Le partage émotionnel lui est difficile.
I1 ne parle pas ou, si son langage existe, sa fonction
conversationnelle peut étre fluctuante;

-la rigidité du répertoire des actions et des pensées,
celles-ci étant le plus souvent répétitives et autocentrées
(sameness): I’enfant autiste est attaché a I’«immuabi-
lité dans son environnement». Le moindre changement,
les événements imprévisibles peuvent provoquer chez
lui angoisse et agressivité. Ses activités, ses jeux se ré-
pétent. Lorsqu’il est seul ou avec les autres, ’enfant est
animé de mouvements stéréotypés, battements, rota-
tions ou balancements d’une partie ou de I’ensemble du
corps. Dans cette deuxiéme dimension du syndrome
sont maintenant intégrées les réactions atypiques et

paradoxales aux stimulations dans toutes les modalités
sensorielles.

Cette sémiologie initialement fondée sur1’observa-
tion de jeunes enfants (autisme infantile) et d’adoles-
cents (syndrome d’Asperger) s’est affinée, enrichie et
étendue a tous les ages de la vie.? Ainsi ont été rassem-
blés les criteres qualitatifs constituant la base pour
poser le diagnostic selon les classifications internatio-
nales de référence appliquées en France par les méde-
cins, conformément aux recommandations de la Haute
Autorité de santé, la 10¢ version de la Classification
internationale des maladies (CIM-10) depuis 2005, et 1a
5¢ version du Manuel diagnostique et statistique des
troubles mentaux (DSM-5) depuis 2015° (fig. 1A).

Pour tenir compte de la grande diversité des situa-
tions cliniques et des évolutions différentielles pos-
sibles, des critéres complémentaires ont été introduits:
ils précisent d’une partle degré de sévérité de’autisme
selon trois niveaux d’aide requise, et d’autre part les
comorbidités et facteurs aggravants: déficience intel-
lectuelle, altération dulangage, pathologie médicale ou
génétique connue, facteurs environnementaux (fig. 18).

Les profils cliniques ainsi établis varient beaucoup
d’une personne autiste a I’autre et de I’enfance a 1’age
adulte: certaines personnes ont un autisme léger et
«pur» sans troubles associés et sont parfois méme
douées de talents remarquables;® d’autres ont un au-
tisme sévere, elles ne parlent pas et sont intellectuelle-
ment tres déficientes; leur situation peut étre compli-
quée par des pathologies neurologiques associées,
d’origine génétique connue’ ounon, épilepsie, troubles
moteurs, maladies métaboliques par exemple.

Ainsi la notion d’autisme s’est élargie et nuancée
pour en arriver a lanotion d’un «spectre de ’autisme »
quiestal’originede ce que les Anglo-Saxons ont appelé
«autism spectrum disorder », en francais «trouble du
spectre de ’autisme», vie entiére (fig. 2).
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TROUBLE DU NEURODEVELOPPEMENT, VIE ENTIERE

Début dans la petite enfance (3 ans). Coll._[]. Barthélémy

DSM-5, 2013, 2015

Trouble du spectre
de I'autisme (TSA)

* Déficit persistant dans
la communication sociale
et les interactions sociales.

* Caractere restreint, répétitif
des comportements, intéréts
et activités.

Troubles sensoriels.

Prévalence : 1/100 pour les TSA

Photos extraites des films de la Fondation Orange et Rain Man.

Figure 1A. DSM: Manuel diagnostique et statistique des troubles mentaux.

Les symptdmes créent un handicap significatif dans le fonctionnement habituel de la vie courante

E- Ces troubles ne sont pas mieux expliqués par la déficience intellectuelle
ou le retard global de développement.

COMORBIDITES, FORMES FRONTIERES

+/- déficit intellectuel

+/- altération du langage

+/- pathologie médicale ou génétique

+/- trouble développemental, mental ou comportemental
+/- catatonie

Figure 1B. DSM-b (suite)
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Figure 2. Diversité des situations cliniques. D'aprs Lenoir P. et al. L'autisme et les troubles
du neurodéveloppement psychologique. Paris, Masson 2008,

Une véritable «dyspraxie sociale»

Au sein de cette grande diversité de formes cliniques,
toutes les personnes atteintes d’autisme ont des traits
communs témoignant d’une véritable dyspraxie sociale:
—une relation empathique atypique, avec une certaine
maladresse sociale et une maniére inhabituelle, unilateé-
rale, voire «intrusive», d’entrer en relation avec autrui;
—le langage peut étre absent ou réduit: quand il est pré-
sent, il est parfois tres riche et précis, son contenu peut
étre imprévu avec, de plus, de I’écholalie, des inversions
pronominales, des néologismes;

—le répertoire d’expressions émotionnelles est souvent
réduit ou inattendu;

—le trouble affectant la représentation des intentions
d’autrui induit des malentendus dansla vieau quotidien;
—les centres d’intérét sont souvent personnels, spéci-
fiques, inhabituels;

—une hyper- ou une hypo-sensibilité aux stimulus tac-
tiles, auditifs ou visuels entraine des réactions inhabi-
tuelles, parfois mal comprises par ’entourage; il en est

deméme pour lesréactions aux sensations olfactives, de
chaleur, de froid et/ou de douleur.

D’autres caractéristiques non spécifiques communé-
ment associées sont I’anxiété, les troubles du sommeil,
les troubles du comportement alimentaire (parfois
source de troubles gastro-intestinaux), les violents acces
de colere et les comportements d’automutilation.

Lautisme au sein des troubles
du neurodéveloppement

Leo Kanner et Hans Asperger avaient emprunté le terme
«autisme» a la sémiologie de la psychose chez I’adulte.
Ainsi, 'autisme infantile s’est-il trouvé, en référence a
la schizophrénie, inscrit au chapitre des « Psychoses de
T’enfant» avec un modeéle explicatif principalement psy-
chogénique, suggérant le role pathogéne de la mere. I1
s’en est suivi une approche thérapeutique majoritaire-
ment psychanalytique pendant pres d’un demi-siécle en
France.

Lorsque dans les années 1980 la terminologie de
«troubles globaux du développement » est apparue dans
les classifications américaines, un débat international
sur la nature de I’autisme s’est instauré, donnant pro-
gressivement corps aux conceptions neurobiologiques
et aux recherches sur les mécanismes nerveux qui pou-
vaient sous-tendre les troubles de la communication et
de I’adaptation dans I’autisme.

A ce jour, les recherches cliniques et neurobiolo-
giques confortent ’hypothése selon laquelle I’autisme
serait lié a des anomalies, trés probablement anténa-
tales,® du développement et du fonctionnement de
base de réseaux nerveux, dits du « cerveau social »,
impliqués dans les ajustements réciproques et la com-
munication.® !

Cette approche clinique neurodéveloppementale mo-
difie considérablement les conceptions et les pratiques
cliniques, en particulier a deux moments clés, celui du
repérage puis celui de la confirmation du diagnostic me-
nant alidentification des besoins spécifiques de I’enfant
etde safamille:!

—au moment du repérage, I’autisme peut ressembler a
d’autres troubles du développement. Les premiers signaux
d’alerte détectés par les parents et le médecin de famille
(1*¢ligne), surtout sil’enfantamoins de 2 ans, vont déclen-
cher un premier bilan «global» du développement, a la
recherche deretards ou de décalages danslesacquisitions
psychomotrices, de troubles sensoriels ou de particulari-
tés de I’attention ou de la communication. En effet, I’'au-
tisme a cet age peut étre confondu avec d’autres patholo-
giespouvant altérer defagcon similaire les comportements
sociaux du nourrisson (par exemple les troubles de ’au-
dition et de la vision, le retard du langage ou les patholo-
gies du développement moteur);

— ensuite, au moment du diagnostic, I’équipe pluridis-
ciplinaire dite de 2¢ligne se charge de préciser le diagnos-
tic d’autisme et d’identifier de maniére formelle les fré-
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TROUBLES NEURODEVELOPPEMENTAUX FREQUEMENTS ASSOCIES AUX TROUBLES DU SPECTRE DE L'AUTISME

Troubles du spectre de I'autisme (TSA)

Trouble du Trouble du Trouble Troubles Trouble Troubles
développement développement deéficitaire spécifiques des d'acquisition complexes du
intellectuel des de I'attention apprentissages du langage développement
(DI) Déficience coordinations (TDA/H) et Dysphasies cognitifs
intellectuelle Dyspraxies troubles du « Multidys »
développement
exécutif

Figure 3. Les troubles de I'autisme sont fréquemment associés aux autres troubles neurodéveloppementaux.
Source : DHU project, hopital Robert-Debré, Paris. In: Stratégie pour I'autisme au sein des troubles du neurodéveloppement, secrétariat d'Etat chargé des Personnes handicapées.

Paris, 2018. D'aprés le schema source : DHU project, hopital Robert-Debré, Paris. In.

quentes comorbidités. En effet, ’autisme est trés souvent
associé aux autres troubles du neurodéveloppement:
dans40a70 % descasautrouble déficitaire deI’attention,
dans 30 a 50 % des cas a une déficience intellectuelle.
Dans 20 % des cas, I’autisme est associé al’épilepsie. Ces
constats (fig. 3) méneront a établir un programme de soins
et d’accompagnement et un suivi coordonné spécifique-
ment adapté.'

Enfin et sans attendre, les interventions personna-
lisées et ciblées seront mises en place. Elles auront pour
but de relancer la dynamique du neurodéveloppement
aux cours d’exercices ludiques activant le fonctionne-
ment des réseaux cérébraux de la communication so-
ciale (on pourrait parler de « physiothérapie» du cer-
veau social) sur la base de différentes approches
neurofonctionnelles, cognitives et comportementales
intégrées telles que décrites et recommandées par la
HAS en 2012.%

Lautisme, un handicap qui reléve
de la réponse accompagnée

L’autisme et les troubles du neurodéveloppement consti-
tuent un enjeu majeur de santé publique.

«... Un point est commun a l’ensemble de ces handi-
caps . lanécessitéd’un accompagnement et d’interventions
sociales, médico-sociales et sanitaires qui exigent la
coordination d’une pluralité d’acteurs et institutions »
(C. Compagnon 2018). !

A cejour, ’autisme ne se concoit plus comme une ma-
ladierelevant del’expertise quasiexclusive des pédopsy-
chiatres et nécessitant des pratiques de soins «hospita-
lo-centrées», mais comme un handicap lié a un trouble
duneurodéveloppement pour lequel vont se déployer des
parcours de soins et d’accompagnement vers’autonomie
dans une logique d’inclusion et de participation sociale.

Pour les plus petits (18 mois a 3 ans) par exemple, des
dispositifs trés précoces, type services d’éducation spé-
cialisésetde soinsa domicile (SESSAD), sont expérimen-
tés pour réaliser la majorité, voire la totalité, des inter-
ventions pluridisciplinaires au domicile de ’enfant en
favorisant par ailleurs I’acces a la créche puis a ’école
maternelle. Lascolarisation,’acces au sport, aux loisirs,
a la culture sont des priorités. Plus tard, pour I’adulte,
I’hébergement, le travail adapté etla vie danslacité sont
de véritables enjeux. L’organisation des services sani-
taires et médico-sociaux du territoire vient en soutien
pour I'inclusion des jeunes et des adultes (fig. 4).
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RESUME UAUTISME, UN TROUBLE
DU NEURODEVELOPPEMENT

Lautisme, que I'on appelle désormais «trouble du spectre de I'autisme », est inscrit
au chapitre «troubles du neurodéveloppement > en France comme dans les manuels

Sanitaire internationaux de classification des maladies, Manuel diagnostique et statistique des
troubles mentaux et Classification internationale des maladies. Les engagements na-
tionaux et les actions qui commencent a se déployer positionnent 'autisme dans le
champ de la santé et du handicap, du repérage au diagnostic et a la mise en euvre

Enfant de pratiques médicales, paramédicales, médico-sociales personnalisées et coordonnées

Scolaire Familial de la petite enfance 2 I4ge adulte.
Adulte
Suiet 406 SUMMARY AUTISM, A NEURO-DEVELOPMENTAL DISORDER
\ HlaEh / Autism, now called autism spectrum disorder, is part of the specific chapter entitled
"neurodevelopmental disorders” in France as well as in the international manuals for
the classification of diseases, DSM and CIM. French national commitments and actions
Professionnel Médico-social that are now starting to consider autism in both areas of health and disability, from

alert to diagnosis, towards the implementation of lifespan coordinated personnalized

* Renforcer la coopération entre
les mondes, du sanitaire, du médico-
social, de I'éducation, du travail

« Associer pleinement les personnes
elles-mémes et leur famille

aux mesures qui les concernent psychopathen im kindesalter. . 9. Saitovitch A, Popa T, Lemaitrg H,
Archiv Psychiatr Nervenkrankheinten et al. Tuning eye-gaze perception
* Fluidifier le parcours 1944:17.76-136, by transitory STS inhibition.
3. Barthélémy C, Bonnet-Brilhault Cereb Cortex 2016;26:2823-31.
F. Lautisme : de I'enfance a I'age  10. Robertson GE, Baron-Cohen S.
adulte. Paris, Lavaisier, 2012. Sensory perception in autism.
Figure 4. Parcours santé-autonomie personnalisé coordonné. 4. Drganisation mondiale de la Nat Rev Neurosci 2017;18:671-84.
santé CIM10/1CD10 10¢ révision 1. Secrétariat d'Etat chargé
) de la Classification internationale des Personnes handicapges.
UNE STRATEGIE NATIONALE DE FORMATION des troubles mentaux et des Stratégie nationale pour |'autisme
Le médecin qui repére, diagnostique et prescrit est un troubles du comportement. au sein des troubles
acteur majeur de ce systéme, aupres de la famille, de la Tr. fr. Genave, OMS. du neurodéveloppement, 2018.
détection au suivi sur le long terme. C’est pourquoi un Paris: Masson, 1993. http://bitly/2YK1yl2
véritable plan de formation des professionnels de santé, 5. American Psychiatric association,  12. Haute Autorité de santé. Trouble
ainsique des professionnels del’éducation et des travail- DSMb, Diagnostic and statistical du spectre de ['autisme. Des
leurs sociaux sous-tend la mise en ceuvre d’une stratégie manual of mental disorders. signes d'alerte & la consultation
nationale dans ce domaine prioritaire de santé pu- 5th Ed. Washington, 2013. Trfr. dédiée en soins primaires.
blique. @ Paris : Elsevier Masson, 2015. Recommandation de bonne
6. Mirkovic B, Pinabel F, Cohen pratique, HAS 2018.
D. Quand évoquer le syndrome http://bitly/2Y0ccqy
d'Asperger chez I'enfant, 13. Haute Autorité de santé. Autisme
['adolescent et le jeune adulte ? et autres troubles envahissants
Rev Prat 2016;66:83-9. du développement : interventions
7. Ducloy M, Tabet AC, Bouvard M, gducatives et thérapeutiques
Bourgeron T, Delorme R. Autisme : coordonnées chez I'enfant et
MOTS-CLES une maladie génétique hétérogene. I'adolescent. Recommandation
autisme, trouble du spectre de I'autisme, troubles du neurodéveloppement. Rev Prat 2015:65:1179-82. de bonne pratique, HAS 2012,
8. Courchesne E, Pramparo http:/ /it ly/2XEJqwu

KEYWORDS
autism, autism spectrum disorder, neurodevelopmental disorder.

medical and social practices.
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Comment et pourquoi faire le diagnostic d’autisme ?

Toujours considéerer I'inquiéetude
des parents comme un signe d’alerte

majeur

la parution des recommandations de la

Haute Autorité de santé! (HAS) surles signes
d’alerte, repérage, diagnostic et évaluation chezI’enfant
etl’adolescent en février et dela Stratégie nationale pour
T’autisme au sein des troubles du neurodéveloppement,
enavril 2018; cette stratégie fait sienneles enjeux du diag-
nostic des troubles du spectre de I’autisme chez le nour-
risson.

Lediagnostic de trouble du spectre de’autisme peut
étre aujourd’hui porté avant1’age de 3 ans, mais reste peu
évoqué avant 2 ans. Pourtant, les recherches a partir des
entretiens des parents montrent que les difficultés chez

, année 2018 a été tres particuliére pour les
troubles du spectre del’autisme (T'SA), avec

SIGNES D'ALERTE MAJEURS
DE TROUBLE DU SPECTRE
DE LAUTISME

Quel que soit I'age
* Inquiétude des parents concernant le développement

de leur enfant, notamment en termes de communication
sociale et de langage

* Régression des habiletés langagiéres ou relationnelles,
en I'absence d'anomalie & I'examen neurologique

Chez le jeune enfant

« Absence de babillage, de pointage a distance ou d'autres
gestes sociaux pour communiquer a 12 mois et au-dela
(faire coucou, au revair, etc.)

« Absence de mots & 18 mois et au-dela

« Absence d'association de mots (non écholaliques)
a 24 mois et au-dela

leur enfant sont repérées tot, parfois désla naissance ou
avant I’age de 1 an, souvent vers 18 mois. De méme, les
études des films familiaux, ainsi que des études prospec-
tives concernant les «siblings » (fréres ou sceurs) d’en-
fants autistes ayant ultérieurement développé un trouble
du spectre de ’autisme, nous ont permis de connaitre
plus de signes pour le repérage et le diagnostic des
troubles autistiques.? Les recommandations de la HAS!
nous rappellent qu’il n’existe a ce jour aucun marqueur
pathognomonique d’une évolution vers un trouble du
spectre de I’autisme.

Pour autant, au-dela de la temporalité nécessaire a
laprécision diagnostique, un consensus se dégage pour
dire que des soins précoces sont fondamentaux pour
une amélioration du pronostic comportemental. En fait,
laplasticité neuronale déterminante dansles premiéres
années de vie de tous les enfants est I’argument clé de
larecherche d’un dépistage précoce, et ’évolution favo-
rable d’un pourcentage d’enfants autistes est un autre
facteur quirenforce cette démarche. Ainsi, tendre vers
unrepérage le plus précoce possible est le nouveau défi
de santé publique, le médecin traitant se trouve en pre-
miére ligne.

Repérer

A quel age ?

Avant 18 mois, il est souligné que certaines difficultés
autres que celles liées a la communication de I’enfant
peuvent toutefois avoir valeur d’indices précoces d’un
trouble du neurodéveloppement.! Il peut s’agir de parti-
cularités dans les domaines suivants: le niveau de vigi-
lance (enfant trop calme ouirritable) ; le sommeil (délais
excessifs d’endormissement ou réveils); la diversifica-
tion alimentaire (refus de textures ou d’aliments nou-
veaux, rituels alimentaires);larégulation des émotions
(crisesde colére inexpliquées) et’ajustement tonico-pos-
tural («n’aime pas» étre pris dans les bras); le dévelop-
pement de son répertoire moteur; I’exploration inhabi-
tuelle des «objets», et cela quelle que soit la modalité
sensorielle mobilisée (par exemple pour aligner des ob-
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* Centre universitaire
de pédopsychiatrie,
CHRU de Tours, hépital
Bretonneau, Tours,
France.

* Unité Inserm 1263
Ibrain, Tours, France.

j.malvy@chu-tours.fr
Les auteurs déclarent

n‘avoir aucun
lien d'intéréts.

larevuedupraticien Vol. 69 _ Septembre 2019 73

TOUS DROITS RESERVES - LA REVUE DU PRATICIEN



AUTISME

jets ou éteindre/allumer la lumiere). La persistance de
tels indices de méme que les signes d’alerte majeurs
(v.encadré) nécessitent’examen approfondi de ’ensemble
des domaines de développement de ’enfant, incluant la
communication sociale.

Autour de 18 mois, les signes d’alerte concernent
I’engagement relationnel ; d’attention et de réciprocité
sociale (initiation, réponse et maintien de ’attention
conjointe, regard adressé, sourire partagé, pointage a
distance coordonné avec le regard); la réactivité sociale
(réponse au prénom) ; le langage réceptif (compréhen-
sion de consignes simples) et expressif (syllabes répétées,
puis utilisation réguliere et adaptée de plusieurs mots);
lejeusocio-imitatif et symbolique;lesrecherchesoules
évitements sensoriels.

Toute inquiétude des parents pour le développement,
et particulierement celui du langage et des interactions
sociales, doit étre considérée comme un signe d’alerte
majeur. Elle doit donner lieu a un examen approfondi du
développement de I’enfant par le médecin assurant son
suivi habituel, dans le cadre d’'une consultation dédiée
aurepérage d'un trouble du spectre de ’autisme.

ChezI’enfant de plus de 18 mois, les signes précé-
dents oulaprésence dedifficultésrelationnelles précoces
et persistantes combinées a des particularités dans le
comportement et les intéréts prenant un caractére anor-
malement répétitif, restreints et stéréotypés, doivent
alerter sur la possibilité d’un trouble autistique. Par
difficultés relationnelles, on entend par exemple des dif-
ficultés a créer des liens amicaux, a engager, suivre ou
participer a une conversation, a prendre des initiatives
sociales (sorties, invitations...), a comprendre ou inter-
préter des intentions, des expressions langagiéres, le
second degré, etc. D’autres signes plus ou moins évoca-
teurs peuvent apparaitre: utilisation inappropriée du
langage, pauvreté du contact, voire indifférence ou, dans

certains cas, au contraire familiarité excessive, difficul-
té a reconnaitre les émotions d’autrui, balancements et
autres mouvements stéréotypés, résistance au change-
ment pouvant aller jusqu’a la mise en place de rituels,
troubles du comportement (agressivité, conduites oppo-
sitionnelles), etc.

Le repérage des signes d’alerte peut étre plus
tardif dansl’enfance, voire a ’adolescence, en particu-
lier dans les cas ol ne coexiste pas de trouble du dévelop-
pement de I’intelligence ou lorsque la symptomatologie
autistique est de faible intensité. Ces signes apparaissent
parfois plus évidents lorsque les exigences de I’environ-
nement social ou scolaire sont plus importantes (par
exemple lors des transitions scolaires, commele passage
au college) et dépassent les capacités adaptatives de
T’enfant.

Des conditions et outils de repérage variés

Les professionnels de la petite enfance, le médecin gé-
néraliste et le pédiatre sont en premiére ligne pour la
reconnaissance des signes précoces. Les examens obli-
gatoires au 9¢ et 24° mois sont importants pour le dépis-
tage, ils sont complétés par des consultations au 15¢ et/
ou 18°mois.

Lesnouveaux carnets de santé (fig. 1) rappellent aux
parents qu’a 24 mois ’enfant utilise son index pour dé-
signer quelqu’un ou quelque chose, joue a faire sem-
blant, les imite dansla vie quotidienne, les sollicite pour
jouer.

Le carnet de santé est un premier outil pour amorcer
la discussion autour des signes précoces. Souvent, la
premiére inquiétude parentale est1’absence de dévelop-
pement du langage entre 18 mois et 2 ans, comme nous
le rappellent les études sur les entretiens parentaux.
Les parents décrivent parfois un début de langage conco-
mitant a la marche, se résumant souvent a « papa ma-

EXAMEN AU COURS DU VINGT-QUATRIEME MOIS

A 24 mois, votre enfant :

* utilise son index pour désigner quelqu'un ou quelque chose ;
* joue a faire semblant ;

* vous imite dans la vie quotidienne ;

* vous sollicite pour jouer.

Figure 1. Les repéres au 24e mois du carnet de santé
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man», etun arrét ouunerégression de celui-ci, voirela
production unique d’'un mot jamais répété. Associé ace
retard de langage, on trouve également ’absence de
pointage, de réponse a I’appel du prénom, de jeu de
faire-semblant, la rareté du contact visuel. Cet examen
nécessite un temps de jeu avec I’enfant mettant a sa dis-
position cubes, dinette, livre, petites voitures, poupée...

Deux autres situations opposées peuvent étre égale-
ment a ’origine du dépistage d’un trouble du spectre
autistique: les parents formulent une forte inquiétude
sur le développement de leur enfant, des meéres qui ont
déjal’expérience parlafratrie du premier développement
et qui sentent leur nourrisson différent dés la naissance
ou plus tardivement. Ses inquiétudes doivent inciter a
revoir ’enfant dans des conditions optimales pour I’exa-
men d’un jeune nourrisson et de proposer les examens
somatiques. Plus délicate est I’absence d’inquiétude des
parents devant un jeune nourrisson calme, gros dormeur,
sans contact, ou d’un nourrisson de 2 ans isolé attaché a
des stimulations visuelles ou auditives parfois fournies
par le téléphone ou la tablette familiale. I’apparition de
gestes stéréotypeés permet fréquemment aux parents de
reconnaitre le caractére atypique du développement.

Certains enfants a risque doivent bénéficier d'un
repérage des signes de trouble de 'autisme déslafin de
la premiére année : enfants ayant des signes d’alerte
d’autisme, dont toute inquiétude des parents concer-
nant le développement de ’enfant ; enfants prématureés
ou exposeés a des facteurs derisque pendant la grossesse
(antiépileptique, psychotrope, alcool) ; enfants ayant
des troubles du neurodéveloppement associés a une
anomalie génétique ou chromosomique connue habi-
tuellement associée au troubles autistiques, fratries
d’enfants autistes.

Lévoquer

Dans chaque cas, pour les enfants de 16 a 30 mois,
I’examen peut s’appuyer sur l'utilisation de la Modified
Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT)*, complétée
en cas de résultats confirmant un risque de trouble du
spectre autistique par un entretien structureé plus précis
avec les parents au moyen du M-CHAT Follow-up.? Aprées
l’age de4 ans, cet examen peut s’appuyer sur le question-
naire de communication sociale (SCQ). Chez I’enfant et
T’adolescent sans trouble du développement intellectuel
associé, cet examen peut s’appuyer sur les question-
naires suivants: Autism Spectrum Screening Question-
naire (ASSQ), Autism-spectrum Quotient (AQ) et Social
Responsiveness Scale (SRS-2)."3

Attention, ces outils ne permettent pas d’établir un
diagnostic. En cas de scores trés anormaux, un trouble
du neurodéveloppement est probable mais non patho-
gnomonique del’autisme. Ainsi, le diagnostic de trouble
du spectre de’autisme, s’il est évoqué, ne peut en aucun
cas étre posé a ce stade. Cette nuance est primordiale a
communiquer clairement aux parents.

A I'issue de la consultation ot le diagnostic est évo-
qué, la conduite a tenir inclut différents examens que le
médecin traitant doit prescrire et coordonner:
—examens oto-rhino-laryngologique et ophtalmologique
avec bilan orthoptique;

—bilan orthophonique;
—bilan du développement moteur par un psychomotri-
cien, un kinésithérapeute ou un ergothérapeute.

Une orientation vers une structure de socialisation
pour jeunes enfants est proposée : multi-accueil, régulier
ou d’urgence, et, si ’enfant est déja en creche, demande
d’une observation par les puéricultrices. Une consulta-
tion de suividoit étre prévue pour coordonnerles actions
en vue du diagnostic et faire la synthése des résultats
pour transmission a une équipe de deuxiéme ligne. Pa-
rallélement a ces actions, I’enfant est orienté sans at-
tendre vers une équipe spécialisée formée aux troubles
du neurodéveloppement en mesure d’effectuer une éva-
luation du développement.

Confirmer le diagnostic

Le diagnostic repose sur une équipe de deuxieme ligne
en centre d’action médico-sociale précoce (CAMSP),
centremédico-psychologique (CMP), centre médico-psy-
chopédagogique, ou sur un dispositif d’annonce «diag-
nostic autisme», ou une équipe départementale spécia-
lisée de diagnostic précoce. Le médecin traitant a un
role trés important pour accompagner et dédramatiser
ce pas vers une consultation dans un centre de pédopsy-
chiatrie.

La confirmation diagnostique est clinique. L’obser-
vation, en situation d’interaction avec I’enfant, de ses
capacités de communication sociale et de ses compor-
tements restreints répétitifs afin de rechercher les
signes centraux de trouble autistique en référence aux
critéres de la version 5 du Manuel diagnostique et sta-
tistique de troubles mentaux (DSM-5). Des outils stan-
dardisés tels que la Childhood Autism Rating Scale
(CARS), I’Autism Diagnostic Observation Schedule
(ADOS) ou ’ECA-R (échelle d’évaluation des compor-
tements autistiques révisée)! [fig. 2] sont des aides au
diagnostic. A cette observation s’associent les éléments
du bilan de développement préalablement réalisé et
complété en fonction des éléments del’anamneése. L’exa-
men psychologique duniveau de fonctionnement intel-
lectuel et des capacités adaptatives de I’enfant dans les
situations de vie quotidienne sur la base des observa-
tions parentales permet de cerner les potentialités et
les difficultés indispensables pour construire le projet
personnalisé d’intervention.

La recherche de troubles associés fait partie inté-
grante de la démarche diagnostique catégorielle et di-
mensionnelle. Ce sont:

—lestroubles duneurodéveloppement (trouble du déve-
loppement intellectuel, trouble du langage, déficit de
T’attention, trouble développemental dela coordination);

* http:/ /hit.ly/2Lj0jEz
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20 N’essaie pas d'étre propre (selles, urines) ; jeux fécaux (PRO)

—
N

21 Activités corporelles particuliéres (COR)

Troubles du sommeil (SOM)

25  Variabilité (VAR)

27  Enfant trop mou, amorphe (MOU)

—
N
LW W W W W W W W W W w

28  Ne partage pas I'émotion (EMO)

0 1 2 3 4

0 1 2 3 |4

LT T T EEREEEER
DT T REREEEER
5 s omeamb b 0) 01 2
R R R R
7  Emissions vocales, verbales stéréotypées : écholalie (ECH) 0 1 2 3 4
o s s 01 2
o o b 8) 012
10  Utilise les objets de maniére irrésistible et/ou ritualisée (RIT) 0 1 2 3 4
11 Intolérance au changement, a la frustration (CHA) 0 1 2 3 4
0 1 2 3 4

13 Agitation, turbulence (AGI) 0 1 2 ) 4
14 Mimique, posture et démarche bizarres (P0S) 0 1 2 3 4
15  Auto-agressivité (AGR) 0 1 2 4
16  Hétéro-agressivité (HGR) 0 1 2 4
17  Petits signes d’angoisse (ANG) 0 1 2 4
18  Troubles de humeur (HUM) 0 1 2 4
19  Troubles des conduites alimentaires (ALI) 0 1 2 4
0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

0 4

R R RN N NN NN
(- L N L L)

Figure 2. Echelle ECA-R qui résume la symptomatologie de I'enfant.

ECA-R: évaluation des comportements autistiques (version révisée) Les items en vert foncé pointent la « déficience relationnelle », d'apres la réf. 4.
Cette évaluation permet d'obtenir un «profil > de I'enfant & un moment donné. La note obtenue permet également, & long terme, d'observer ['évolution
ou la régression des symptomes et d'ajuster les actions éducatives et thérapeutiques.
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—les troubles sensoriels (surdité, basse vision);

— les pathologies neurologiques, épilepsie, probléme
neuromoteur (fatigabilité ou paralysie, ataxie, mouve-
ments anormaux);

—lestroubles psychopathologiques (anxiété, dépression,
etc.), les troubles du comportement alimentaire, les
troubles du sommeil, les pathologies somatiques (den-
taire, hormonale, cardiaque, digestive, métabolique,
etc.).

ACCOMPAGNER

Dans tout ce cheminement, le médecin traitant aunrole
d’accompagnement, il partage les informations avec les
parents, reprend avec eux les éléments issus du bilan. En
paralléle de la mise en place de soins spécialisés, le mé-
decin traitant garde une place primordiale dans le suivi
en particulier vaccinal, staturo-pondéral, ophtalmolo-
gique, dentaire, du sommeil et du transit. @

MOTS-CLES autisme, trouble du spectre de |'autisme, signes d'alerte.

KEYWORDS autism, autism spectrum disorder, warning signs.

RESUME COMMENT ET POURQUOI FAIRE LE DIAGNOSTIC
D’AUTISME ?

Le diagnostic de trouble du spectre de I'autisme peut étre aujourd’hui porté avant I'age
de 3 ans. Un consensus se dégage aujourd'hui pour dire que des soins précoces sont
fondamentaux pour une amélioration du pronostic comportemental. En fait, la plasticité
neuronale déterminante dans les premieres années de vie de tous les enfants est I'argu-
ment clé de la recherche d'un dépistage précoce. Au-dela des troubles mis en exergue,
toute inquiétude des parents pour le développement, et particulierement celui du langage
et des interactions sociales, doit &tre considérée comme un signe d'alerte majeur et
donner lieu a un examen approfondi du développement de I'enfant par le médecin assu-
rant son suivi habituel, dans le cadre d'une consultation dédiée au repérage d'un trouble
du spectre de 'autisme. Rapidement, 'enfant doit étre orienté vers une équipe de seconde
ligne formée au diagnostic précoce.

SUMMARY HOW AND WHY TO DIAGNOSE AUTISM?

The diagnosis of autism spectrum disorder can be made today before the age of 3 years.
a consensus is emerging today that early care is fundamental to improving behavioral
prognosis. In fact the determining neural plasticity in the first years of life of all children
is the key argument of the search for early detection. Beyond the disorders highlighted,
any concern of parents for development, especially that of language and social interaction,
should be considered as a major warning sign and give rise to a thorough review of the
development of the child by the doctor ensures his usual follow-up, within the framework
of a consultation dedicated to the identification of a TSA. The child must quickly be re-
ferred to a second-line team trained in early diagnosis.
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AUTISME

Prise en charge de enfant autiste

De I'annonce du diagnostic
au projet individualiseé

apriseen charge desenfants autistes a particu-

lierement évolué ces derniéres années. Grace

aux progres réalisés dans le domaine des neu-

rosciences mais également des sciences éduca-
tives,la compréhension et ’approche des troubles neuro-
développementaux se sont profondément transformeées.
Au-dela dudiagnostic catégoriel, le diagnostic fonction-
nel est ainsi celui qui est utile a la définition du projet
individualisé. Par ailleurs, le diagnostic clinique est
devenu par essence instable. En effet, a partir des inter-
ventions précoces pouvant s’appuyer sur la forte plasti-
cité cérébrale, des trajectoires évolutives et développe-
mentales variées peuvent étre observées, certaines
pouvant étre qualifiées de tres positives, ce qui modifie
en profondeur les représentations de I’autisme.

Du diagnostic a lintervention:
intervenir précocement, un enjeu
pronostique majeur

Le médecin généraliste ou le pédiatre est en premieére
ligne pour repérer au plus tot les éléments d’un dévelop-
pement atypique et orienter I’enfant a risque d’autisme
vers les bilans et interventions spécifiques dont il a be-
soin. L’autisme étantlié a un trouble précoce du dévelop-
pement et du fonctionnement cérébral, une prise en
charge précoce et adaptée est un facteur majeur d’évolu-
tion positive.! La plasticité cérébrale (capacité du sys-
téme nerveux central a modifier sa structure et sa fonc-
tion en réponse a des contraintes) est en effet
particuliérement forte dans les premiéres années de vie
etreprésente donc un «capital derécupération et d’adap-
tation» majeur. La précocité de ce repérage nécessite
également d’apporter une vigilance particuliére a ’ac-
compagnement des parents pour les orienter dans les
démarches diagnostiques et thérapeutiques. Parmi les
mesures de la Stratégie nationale autisme au sein des
troubles du neurodéveloppement, la mise en place dans
chaque département de « plateformes d’orientation et de
coordination dans le cadre du parcours de bilan et d’inter-
vention précoce pour les enfants avec des troubles du neu-
rodeéveloppement »,? associée a la création d’un forfait
d’interventions précoces d’une durée de 1 an pris en
charge par I’Assurance maladie avant I’obtention des

droits aupres delamaison départementale des personnes
handicapées (MDPH), devraient faciliter un acces plus
rapide aux interventions spécialisées.

Du diagnostic d’autisme au diagnostic
fonctionnel: les éléments
indispensables pour définir la prise

en charge individualisée

I1 est important de distinguer I'identification de symp-
tomes évocateurs d’une trajectoire de développemental
atypique, I’annonce d’un diagnostic d’autisme et la ca-
ractérisation du profil fonctionnel de ’enfant. Les nou-
velles recommandations de la Haute Autorité de santé
(HAS, février 2018)° ont ainsi précisé les éléments du
parcours diagnostique allant du repérage précoce a la
confirmation diagnostique. Au-dela du diagnostic caté-
goriel selon les critéres de la Classification internatio-
nale des maladies (CIM) et/ou du Manuel diagnostique
et statistique des troubles mentaux (DSM), le diagnostic
fonctionnel est celui qui permet de définir réellement un
projet individualisé. La Classification internationale
fonctionnelle (CIF) définit ainsi différents domaines qui
sont ceux a évaluer et cibler dansle projet individualisé
(v.tableau). En pratique,’annonce du diagnostic d’autisme
ne se fait qu’a I’issue d’un bilan complet pluridiscipli-
naire. Toutefois, le repérage et ’annonce des difficultés
de développement doivent se faire au plus tot et paralle-
lement aux propositions de bilans spécialisés pour sou-
tenir les parents et ne pas retarder la prise en charge.

Grands principes de la prise en charge

La prise en charge d’un enfant ayant un trouble au-
tistique doit étre précoce, individualisée, coordonnée et
adaptée au cours du temps.* Le choix et ’association des
interventions et modalités d’accompagnement sont ain-
si adaptés tout au long de I’évolution de I’enfant pour
définir son projet individualisé qui est coordonné, géné-
ralement par un pédopsychiatre, mais également par un
médecin pédiatre ou généraliste formé aux troubles du
neurodéveloppement. En effet, au-dela des structures
(sanitaires, médico-sociales) ou des spécialités (pédiatre,
géneéraliste, pédopsychiatre), les interventions doivent
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étre assurées par des équipes formeées et compétentes
dans le champ de I’autisme et des troubles du neurodé-
veloppement. Lerdle central des parents est indiscutable
et,laencore, dansl’esprit d’'une démarche individualisée,
différents programmes d’accompagnement et de forma-
tions aux interventions peuvent leurs étre proposés en
fonction de leurs demandes. Des programmes psychoé-
ducatifs peuvent également étre proposés aux parents
apres I’annonce du diagnostic de trouble du spectre de
l’autisme.’

Parallelement, les aménagements pédagogiques et
les accompagnements a la scolarisation sont évalués
dans le cadre de réunions pluridisciplinaires a 1’école,
coordonnées par un enseignant référent et apres saisine
dela MDPH. A noter que le certificat médical MDPH ou-
vrantl’ensemble de ces droits (notamment a la présence
d’un accompagnant des éléves en situation de handicap
[AESH]) doit étre particuliérement bien renseigné, no-
tamment dans les aspects fonctionnels et leurs retentis-
sements au quotidien, pour apporter a ’enfant et aux
parents toutes les aides et compensations nécessaires.

Concernantles interventions, iln’y a pas de méthode
ouprogramme global adapté a tous les enfants. L’expres-
sion «onechild oneplan »résume a elle seule lanécessité
de poser des indications d’interventions selon le profil
de I’enfant a un instant « t ».6 Il existe en effet différents
types d’interventions, de thérapies et de rééducations
quipeuvent étre proposeées, et le choix se fait notamment
enfonction delasévérité del’autisme, du degré de retard
cognitif éventuellement associé, du niveau du langage
oral, du développement psychomoteur et de la nature de
la sémiologie au premier plan a un temps donné (par
exemple, troubles majeurs du comportement ou au
contraire retrait massif et inhibition).

Quelles interventions ?

Parmi les différentes interventions et rééducations qui
peuvent étre proposées, on distingue, d'une part, les pro-
grammes (ou interventions) comportementaux ou déve-
loppementaux (ayant pour but le développement et I’ac-
quisition de compétences sociales et de communication
mais aussi, pour certaines, des apprentissages précis) et,
d’autre part, les thérapies et rééducations ayant une ap-
proche spécifique type orthophonie, psychomotriciteé,
psychothérapie.”En pratique, la frontiéren’est pas aussi
nette entre les différentes prises en charge. Ainsi, lors
d’une séance de rééducation orthophonique, une part
importante du travail est dévolue a la rééducation de la
communication non verbale (ajustements posturo-mo-
teurs pour que I’enfant reste assis a la table, face a son
interlocuteur, travail sur le contact visuel, les capacités
d’imitation...). Par ailleurs, certains professionnels du
secteur libéral (psychologues, orthophonistes) se sont
spécialisés dans la prise en charge des enfants autistes
et peuvent utiliser des techniques développées dans ces
programmes comportementaux et développementaux.

Interventions dites comportementales

et développementales

Elles ont eu pour mérite de mettre en avant la possibilité
d’une rééducation du trouble de la communication et des
interactions sociales présent chez ces enfants. Elles ont
en commun I’idée que, en conditions aménagées (a domi-
cile ou en structure), avec des séances répétées (indivi-
duelles ou en groupe), il est possible d’aider I’enfant a
développer ses capacités de communication et d’interac-
tion. Elles sont fondées sur des approches de type compor-
temental (Applied Behavior Analysis [ABA] qui utilisent
le principe d’apprentissage opérant avec renforcement
positif dansle but d’analyser et de modifier les comporte-
ments) ou de type développemental.

La thérapie d’échange et de développement (TED) a
ainsipour but, lors de séances de jeu oul le plaisir partagé
est recherché, de développer au cours du temps des fonc-
tions de base (imiter, étre attentif a un objet, regarder,
toucher, pointer...) permettant le développement de la
communication sociale. Le modéle d’intervention précoce
de Denver combine les approches développementales et
comportementales et cible les secteurs de la communica-
tion et des relations sociales. Le programme Treatment
and Education of Autisticand Communication Handicaped
Children (TEACCH), programme pour le traitement et
I’éducation d’enfants autistes ouayant deshandicaps dans
le domaine de la communication, repose sur 1’organisa-
tion d’un environnement structuré dans le temps et dans
T’espace avec 'utilisation de supports visuels (photos,
dessins, pictogrammes) qui représentent les lieux, les
objets, les activités. Ils sont utilisés pour faciliter le repé-
rage dans le temps (emploi du temps visuel avec déplace-
mentsdes pictogrammes au coursdelajournée) oucomme
support de la communication (par exemple prendre
I'image destoilettes pour exprimer’envie d’aller uriner).

En pratique, il existe actuellement un ensemble de
différents programmes ou approches. Auquotidien et dans
la plupart des centres, ces programmes sont adaptés en
fonction des pratiques et en fonction des enfants. Ils sont
des outils de prise en charge psycho-éducative et de réé-
ducation de la communication sociale mais ne sont pas
une finalité en soi.

Approches dites spécifiques

Bilan et rééducation orthophoniques
Le bilan orthophonique d’un enfant ayant un trouble au-
tistique est un bilan du langage et de la communication.?
Ce dernier élément est trés important et justifie que ’on
s’adresse a un(e) orthophoniste ayant une expérience dans
ce domaine, ou tout au moins acceptant ce type de bilan.
Les frais sont rembourseés par I’Assurance maladie (y
compris enlibéral). Il doit étre réalisé apresle controle de
T’audition.

La reprise des éléments d’anamneése du développe-
ment dulangage est fondamentale (babillage, age des pre-
miers mots, age des premieres phrases, nombre de mots

larevuedupraticien Vol. 69 _ Septembre 2019 749

TOUS DROITS RESERVES - LA REVUE DU PRATICIEN



AUTISME

Fonctionnement

Activités et participation

Facteurs environnementaux

* Communication et langage

* Interactions sociales ou socialisation
* Cognitif

* Sensoriel et moteur

« Emotions et comportement

* Somatique

* Autonomie dans les activités quotidiennes

* Apprentissages, en particulier scolaires
et préprofessionnels

e Environnement familial
* Environnement matériel

Tahleau. Classification internationale fonctionnelle (CIF).

prononceés et compris par’enfant selon les parents, notion
derégression avec perte delangage) et correspond au pre-
mier temps de ce bilan. Il comprend ensuite un bilan dela
communication verbale et non verbale, une évaluation du
langage oral sur les versants expressif et réceptif lors-
qu’'un langage est présent, et une évaluation du langage
écrit (graphisme, lecture, orthographe) en fonction du
niveau de ’enfant.

Dans le domaine du langage oral, iln’est pasrare que
la compréhension verbale de ces enfants soit supérieure
a leur niveau d’expression. En ’absence de langage oral
expressif, le bilan orthophonique peut ainsi permettre de
mieux évaluer la compréhension verbale (par exemple
énoncer un mot et demander a ’enfant de prendre ou de
désigner I'image correspondante). Parallelement, et ce
meéme enl’absence de tout langage oral, le bilan orthopho-
nique permet d’évaluer les capacités de communication
non verbales de I’enfant. La mise en situation aménagée
(exemple de ’espace délimité, au sol ou a la petite table)
autourd’unjeupermetd’évaluerles capacités d’échange,
de pointage, de contact visuel, de partage émotionnel,
d’attention partagée et d’attention conjointe (regarder
ensemble un objet, regarder 1’objet, puis regarder le par-
tenaire quiregarde I’objet). En I’absence de langage oral,
une attention particuliére est portée aux productions so-
nores de ’enfant et a leur éventuelle dimension de com-
munication. Enfin, les particularités sensorielles notam-
ment auditives qui peuvent exister sont notées
(hyperacousie a certains bruits, hyporéactivité ala voix).

Enfonction des éléments de ce bilan, unerééducation
est définie et adaptée au cours du temps selon les progres
de I’enfant. Pour un enfant sans langage et ayant un
trouble massif de la communication, les séances
consistent tout d’abord a élaborer de petits scénarios de
communication autour du jeu, alors que pour un enfant
ayant un langage plus développé ces séances peuvent
avoir comme objectif le développement des dimensions

complexes dulangage oral nécessaires al’élaboration de
relations sociales (compréhension des métaphores, des
mots exprimant des émotions, formuler sa pensée par
oral, par écrit, tenir compte de la réponse d’autrui).

Bilan psychomoteur et rééducation

Lebilan etlarééducation psychomoteursne sont pasrem-
boursés par I’Assurance maladie s’ils sont effectués en
secteur libéral sauf dansle casnouveauduforfait précoce.
Ce bilan peut permettre chez le petit enfant de faire une
premiére évaluation des capacités d’interactions sociales
en observant notamment le tonus posturo-moteur, les ca-
pacités d’échangesparleregard, parles gestes, lerepérage
visuospatial, et le développement psychomoteur dans ses
dimensions plus motrices (latéralisation, marche, saut,
équilibre, planification et séquentialisation du mouve-
ment).’L’évaluation spécifique dansle cadre d’un trouble
du spectre de I’autisme justifie une prise en compte des
aspects sensoriels (hypo-hyperperception) dans I’en-
semble des modalités extéroceptives (vision, audition,
olfaction, toucher, odorat) mais également proprioceptives.
Cebilan est également important pour définir siun trouble
dudéveloppement des coordinations est associé au trouble
du spectre de I’autisme et justifie alors une rééducation
ciblée et une mise en place de stratégies de compensation
auquotidien. La prise en charge est donc toujours centrée
sur les difficultés de I’'enfant et peut étre le cadre dun pre-
mier contact avec une rééducation spécialisée.

Bilan et prise en charge psychologiques

Le bilan complet des fonctions cognitives et socio-émo-
tionnelles est indispensable au diagnostic catégoriel et
fonctionnel.!* Les groupes d’habiletés sociales sont fon-
dés sur la compréhension des aspects relatifs a la cogni-
tion sociale, dela perception al’identification et’expres-
sion des émotions au développement de la théorie de
T’esprit (attribution d’états mentaux a autrui). Les tech-
niques de remédiation cognitive sont également appli-
quées maintenant a I’autisme (v. p... Houy-Durand). Une
prise en charge de type psychothérapique individuelle
peut étre indiquée chez un enfant ayant un trouble au-
tistique a un moment de son parcours. Celle-ci doit étre
adaptée al’enfant, a sonniveau delangage. Elle peut avoir
pour objectif d’aider’enfant dans le vécu de ses difficul-
tésd’interaction avecles autres ainsi que dansla gestion
de I’anxiété que celles-ci peuvent générer.

Pas de traitement médical curatif

Il n’y a pas de traitement pharmacologique curatif de
T'autisme (HAS, 2012). La prescription de psychotropes de
type antipsychotiques a visée comportementale ne peut
étre faite qu’en seconde intention, face a des troubles du
comportement séveres et résistants a I’ensemble des
prises en charge. Ces prescriptions spécialisées doivent
étre rigoureusement suivies sur le plan de I’évaluation
clinique et biologique du rapport bénéfice-risque et
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doiventfairel’objet d'une information éclairée couvrant
tous les aspects, des effets indésirables aux conditions
particulieres de prescription notamment chez I’enfant
hors autorisation de mise sur le marché.

Chezl’enfant, les prescriptions se fontle plus souvent
dans le cadre des comorbidités (mélatonine et troubles
du sommeil, méthylphénidate et trouble de ’attention
avec hyperactivité, antiépileptiques et épilepsie). La
encore, les évaluations et la surveillance rigoureuses
et réguliéres sont nécessaires et le role du pédiatre ou
du médecin traitant est crucial, avec une fonction de
plus en plus centrale dans la coordination du parcours
et du suivi.

Suivi somatique

Le suivirégulier sur le plan somatique est particuliére-
ment indiqué. Il n’est pas rare en effet que ces enfants
aient des troubles digestifs, des troubles du sommeil, des
otites a répétition, une épilepsie. La croissance staturo-
pondérale doit étre surveillée, notamment en cas de ré-
gime alimentaire particulier, et un éclairage scientifique
et médical doit étre donné aux parents concernant
T'usage de certains produits non validés par des études
scientifiques (par exemple chélateurs des métaux lourds,
agents antifungiques).

MEDECIN TRAITANT OU PEDIATRE :

DES ACTEURS ESSENTIELS

Le médecin traitant ou le pédiatre est en premiére ligne
pour repérer et annoncer aux parents la trajectoire déve-
loppementale atypique de leur enfant et favoriser la pré-
cocité de la prise en charge spécialisée et individualisée.
Ils sont, tout au long de I’évolution de I’enfant et en inte-
raction avec les parents et les autres professionnels spé-
cialisés dansI’autisme et les troubles du neurodéveloppe-
ment, des acteurs essentiels dans cette prise en charge. @

MOTS-CLES autisme, prise en charge, intervention précoce.

KEYWORDS autism, management, early intervention.

RESUME PRISE EN CHARGE DE UENFANT AUTISTE

Les médecins traitants et les pédiatres sont des acteurs essentiels dans la prise en
charge de l'autisme. Au-dela du réle crucial dans le repérage d'un développement
atypique chez un enfant, les praticiens de premigre ligne doivent pouvoir informer les
parents en orientant vers les bilans spécialisés nécessaires et faciliter la mise en place
des interventions précoces pour garantir les meilleures chances d'évolution. La connais-
sance de la clinique du développement de I'enfant, des particularités liées au trouble
du spectre autistique mais également des bilans et types d'interventions préconisées
fait donc partie intégrante du role du médecin et nécessite une actualisation réguliere
des connaissances. Le médecin traitant et le pédiatre restent, tout au long de I'évolu-
tion de I'enfant, en interaction avec les parents et les équipes spécialisées, des par-
tenaires essentiels de cette prise en charge.

SUMMARY MANAGING AN AUTISTIC CHILD

General practitioners and pediatricians are on the front line not only to detect atypical
developmental trajectories in children but also to guide functional evaluation to faci-
litate early interventions. They have to inform parents and to guide them toward
specialized professionals where further multidisciplinary evaluation will be conducted
to define an individualized early intervention program. It is admitted that early inter-
vention is a factor of better prognosis in autism. To help starting early intervention,
general practitioners have to be aware of the recent knowledge in clinical aspects of
social and communication abilities development but also in the different evaluations
and therapeutic interventions which are recommended. General practitioners and pe-
diatricians will keep up following the child evolution as part of the childcare team with
parents and specialized professionals.
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a prévalence des troubles du spectre de ’au-

tisme, estimée a 1 naissance sur 100 en France,

fait passer ce trouble du statut de maladie

«rare» affectant 1 personne sur 2500 dans les
années 1960 a celui d’affection fréquente et de priorité de
santépublique al’échelle mondiale bien qu’aucun chiffre
de prévalence fiable ne soit disponible a I’échelle de
I’'Hexagone chez les enfants et, encore moins, en popula-
tion adulte. Sil’on se référe a la stratégie nationale pour
T’autisme au sein des troubles du neurodéveloppement,
700000 personnes pourraient avoir un trouble du spectre
del’autisme, en France; et parmielles, 100000 seulement
seraient agées de moins de 20 ans. Ainsi, 600000 adultes
auraient un trouble du spectre de I’autisme sur notre
territoire, avec un handicap social et fonctionnel va-
riable. La Haute Autorité de santé (HAS) considere que
seuls 12 % de ces adultes sont identifiés ou diagnostiqués,
ce qui differe peu des estimations des autres pays et no-
tamment des données anglo-saxonnes qui estiment que
80 % des adultes ayant des troubles du spectre de I’au-
tisme ne sont pas identifiés.

L’autisme et les troubles du spectre autistique sont
généralement diagnostiqués au cours du développement
précoce del’enfant, sans critére d’age exigé dansles clas-
sifications nosographiques actuelles (5¢ version du Ma-
nuel diagnostique et statistique des troubles mentaux
[DSM-5] et 11¢ version de la Classification internationale
des maladies [CIM 11]). Toutefois, 1’age moyen du pri-
mo-diagnostic en France se situe entrela 5¢etla 6°année
del’enfant et souvent plus tardivement lorsque ce dernier
n’a pas de déficience intellectuelle associée. Ainsi, les
diagnostics tardifs augmentent actuellement en nombre,
en raison de corrections diagnostiques liées a un meil-
leur repérage clinique et/ou aux caractéristiques cli-
niques des formes sans déficience intellectuelle associée
qui se révelent plus tardivement.

Nombre d’adultes ayant des troubles du spectre de
l’autisme ne sont pas encore reconnus comme tels s’ils
ont été admis dans des établissements médico-sociaux
dansleur enfance dufait de leur déficience intellectuelle
associée tandis que de jeunes adultes sans déficience

intellectuelle accedent au diagnostic depuis la mise en
place d’'unités d’évaluations dédiées aux adolescents et
aux adultes.

Ces troubles, jusqu’alors identifiés par les pédopsy-
chiatres et les professionnels de la petite enfance, re-
quierent maintenant, pour une population de jeunes
adultes et d’adultes vieillissants, toute I’attention des
soignants, de la communauté scientifique et de notre
société. Depuis les années 1990, les publications interna-
tionales s’intéressent a la problématique des adultes
ayant des troubles du spectre de ’autisme, notamment
sous I'impulsion des témoignages de ces derniers sur
leurs différences, leurs symptomes, leurs difficultés d’in-
clusion sociale, mais aussi leurs talents, leurs compen-
sations au quotidien, leur bien-étre ou les problémes de
santé psychique ou somatique qu’ils ont rencontrés au
fil du temps. Au-dela de la symptomatologie évolutive des
troubles du spectre de I’autisme tout au long de la vie,
nous aborderons ces différentes questions susceptibles
de mettre en défaut nos connaissances, nos capacités a
poser un diagnostic oua proposer des approches préven-
tives et thérapeutiques aux adultes atteints de ces
troubles.

Autisme et rétablissement ?

Lanature neurodéveloppementale précoce des troubles
duspectre del’autisme nefaisant plus débat, il est admis
traditionnellement que la personne diagnostiquée soit
porteuse de ce «diagnostic a vie». Une telle affirmation
fait abstraction des évolutions positives ou plus simple-
ment de ’amélioration clinique globale des troubles du
spectre del’autisme et, surtout, de leur grande hétérogé-
néité et des comorbidités possibles. Depuis les années
2000, la notion de «rétablissement» a méme vu le jour
dans les études de suivi longitudinales d’enfants avec
autisme."? Rétablissement ne signifie pas dans ce cas
«guérison» au sens d’une maladie curable, mais plutoét,
au sens des handicaps psychiques, une disparition des
criteres diagnostiqueslorsquela personne est anouveau
soumise a une évaluation standardisée des signes d’au-
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tisme associée a un fonctionnement socio-adaptatif de
qualité. Ce rétablissement possible, estimé dans les an-
nées1970-1980a1,5 % d’une population d’enfants autistes
suivisjusqu’al’age adulte, pourrait atteindre aujourd’hui
jusqu’a 20 % d’une population diagnostiquée atteinte de
troubles du spectre autistique. Cette «perte relative du
diagnostic» pourrait s’expliquer de diverses fagons sans
que I’on n’ait pu identifier, jusqu’alors, de facteurs preé-
dictifs clairs d’une évolution positive. La question d’'un
diagnostic initial incertain pourrait étre émise, celle
d’une amélioration avec I’age au méme titre, de méme
que la réponse des enfants a des interventions toujours
plus précoces. Seuls des facteurs pronostiques négatifs
semblent unanimement identifiés danslalittérature:la
déficience intellectuelle (quotient intellectuel total [QIT]
inférieur a75) associée al’autisme, etleretard de langage
(absence de langage verbal fonctionnel a1’age de 5ans).
L’association del’autisme a des comorbidités somatiques
ou psychiatriques entrave également probablement qua-
lité de vie et amélioration symptomatique.?

Stabilité d’un trouble hétérogéne

Lapremiéere hypothése d’'une possible confusion diagnos-
tique a I'origine d’une perte du diagnostic d’autisme
semble pourtant compromise. En effet, la stabilité du
diagnostic, y compris posé précocement avant I’age de
24 mois, parait valide: 75295 % des diagnostics se main-
tiennent dans le temps lorsqu’ils sont posés avec des
outils standardisés d’aide au diagnostic que sont les
échelles ADOS (autism diagnostic observation schedule)
ou CARS (childhood autistic rating scale) ou validés par
les criteres cliniques nosographiques.

Compensations et amélioration
des symptomes

L’évolution reconnue de la symptomatologie, alafaveur
de mécanismes de compensation développés tout aulong
dela vie est largement admise, méme si la qualité de vie
etles possibilités d’indépendance des personnes autistes
progressent de facon trés variable, d’un individu a
T’autre.* Ces mémes compensations qui leur permettent
de s’ajuster aux environnements stressants (sensoriels
comme sociaux) génerent sans doute fatigabilité, épui-
sement cognitif, voire anxiété et troubles anxiodépres-
sifs. La séveérité des symptomes initiaux, le genre, les
facteurs environnementaux et familiaux, les comorbidi-
téspsychiatriques et somatiques sont autant de facteurs
influencant I’intégration sociale, professionnelle, affec-
tive... des personnes autistes a I’age adulte. Les per-
sonnes avec des troubles du spectre autistique ont, dans
leur vie quotidienne, des difficultés d’ajustement social
quientraventleur intégration sociale et professionnelle.
Les études longitudinales montrent ainsi que 60 a 75 %
des adultes avec autisme vivent en institution® ou évo-
lueront vers une vie sociale « pauvre», voire «tres

pauvre».® De plus, une étude portant sur le devenir de
66 patients adultes avec autisme montre que ceux n’ayant
pas de déficience intellectuelle associée sont 3 fois plus
susceptibles de ne pas avoir d’occupations (emploi ou
activités de jour) par rapport a des patients ayant une
déficience intellectuelle isolée.” Ainsi, comme nous le
rappellent régulierementles pairsaidants et associations
de familles, I’autisme ne peut étre qualifié de «1léger»
lorsqu’ilne s’associe pas a une déficience intellectuelle:
chaque individu a unfonctionnement particulier cogni-
tif, langagier, comportemental et sensori-moteur évolutif
qu’il convient de réévaluer régulierement en fonction
des contextes et événements de vie de la personne autiste.

Comorbidités associées

Les comorbidités associées a’autisme au cours de I’en-
fance sont réguliérement diagnostiquées et surveillées.
Chez I’adulte, 1a mise en place d’un suivi préventif pro-
tocolisé et de I’accés aux soins somatiques comme psy-
chiatriques reste compliqué. L’épilepsie, les troubles
digestifs, les troubles du sommeil subsistent pourtant,
auxquels viennent s’ajouter les conséquences et effets
indésirables de traitements psychotropes prescrits a vi-
sée symptomatique. En effet, les troubles comportemen-
taux sont deux fois plus fréquents chez les personnes
ayant une déficience intellectuelle associée a un trouble
autistique comparativement a celles ayant une déficience
intellectuelle isolée. Ces troubles, conséquences des pro-
fils sensoriels, langagiers ou émotionnels particuliers
fontréguliérementl’objet de prescription de traitements
sédatifs sans efficacité sur la dyade autistique. Dans ce
contexte, les troubles métaboliques et I’hypertension
artérielle atteignent cette population plus précocement
que la population générale. Les autistes adultes ont en
effet plus de risques cardiovasculaires, hypertension
artérielle, obésité, diabete ou dyslipidémies que la popu-
lation générale.

Présde 30 % des adultes ayant un trouble autistique
ont une épilepsie associée, parfois difficile a diagnosti-
quer, car tardive ou confondue avec les troubles com-
portementaux. Bien que les données de la littérature
restent variables, on estime le risque d’épilepsie 7 fois
plus élevé chez un autiste par rapport a une personne
neurotypique de la population générale (prévalence de
I’épilepsie en population générale: 0,44 0,8 %); risque
encore accru lorsqu’associé a une déficience intellec-
tuelle (3 a5 fois), au sexe féminin, al’avancée en age, au
statut socio-économique bas et a une histoire familiale
d’autisme.? Les personnes autistes sans déficience in-
tellectuelle ne sont pas non plus aI’abri de cette comor-
bidité puisque 8 % d’entre elles ont également une épi-
lepsie. Les facteurs de risque d’épilepsie associée
peuvent en partie s’expliquer par des facteurs de risque
communs de nature génétique, voire un syndrome gé-
nétique connu al’origine méme d’un autisme dit « syn-
dromique»; 80 % des enfants autistes ont développé leur
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épilepsieavantl’age de 1an;un deuxiéme pic de préva-
lence est bien identifié chez ’adolescent ou le jeune
adulte.’ Toutefois, 50 % des adultes sans langage, avec
autisme et déficience intellectuelle développeraient une
épilepsie a un age inhabituel tardif. Les pathologies
épileptiques évoluent par ailleurs difféeremment dans
la population d’adultes autistes puisque 16 % d’entre
eux connaissent une phase de rémission contre 64 %
des adultes atteints d’épilepsie isolée en population
générale.

Mortalité

Les différentes comorbidités décrites associées a 1’au-
tisme sont a I’origine d’une mortalité accrue dans les
quelques études longitudinales menées dans ’autisme,
de’enfance al’age adulte. Parmi elles, I’épilepsie serait
en cause dans 7 a 30 % des cas. Les causes organiques,
cardiovasculaires, pulmonaires, malignes ou acciden-
telles sont également largement représentées. Toutefois,
un certain nombre de décés considérés comme acciden-
tels par asphyxie pourraient étre causés par des morts
subites liées a ’épilepsie. Il pourrait en étre de méme
pour un certain nombre de décés par noyade ou autres
accidents secondaires al’épilepsie. Dans unerevuedela
littérature scientifique s’intéressant a 1’épilepsie, les
auteursrapportent une surmortalité des personnes avec
autisme par rapport a leurs pairs.® A age et sexe égaux,
lerisque de mortalité pourrait étre multiplié par un fac-
teur de2a3chezune personne autiste comparativement
aunepersonne delapopulation générale. Le sexe féminin
s’associe au risque le plus élevé. Ces données sont en
accord avec la surmortalité décrite chez les personnes
ayant une déficience intellectuelle. Néeanmoins, méme si
I’épilepsiejoue unrole majeur dans ces déces,’ensemble
des autres causes rapportées, de nature tres hétérogene,
soulignel'importance del’accés aux soins etala préven-
tion dans ces populations avec handicap.

Comorbidités psychiatriques
et notion de handicap psychique

Plus de la moitié des personnes autistes auraient une
comorbidité psychiatrique au cours de leur vie. Cer-
taines de ces comorbidités sont bien reconnues au cours
de I’enfance puisque s’associent réguliérement a ’au-
tisme d’autres troubles duneurodéveloppement : trouble
déficit de I’attention/hyperactivité, troubles du dévelop-
pement moteur, troubles spécifiques du langage... qui
donnent lieu a des rééducations ou a des approches thé-
rapeutiques ou médicamenteuses spécifiques. Chez les
adultes autistes, qui ne bénéficient que tres rarement
d’approches thérapeutiques spécifiques, le diagnostic de
dépression est rarement fait alors que le risque de pas-
sageal’actesuicidaire n’est pasnégligeable. Pres de 30 %
des adultes autistes développent un trouble anxieux au
coursdeleur vie (moins de 10 % en population générale).

Les troubles bipolaires, psychotiques ou obsessionnels
compulsifs sont également souvent associés aux troubles
du spectre autistique a 1’age adulte.'”

Les adultes autistes pourraient avoir 2 a 4 fois plus
de risque de développer une pathologie psychiatrique
qu’une personne neurotypique. De nombreux auteurs
ont tenté de théoriser cette prévalence accrue de troubles
psychiques associés :lesharcélements, les traumatismes
vécus au cours del’enfance et del’adolescence d’un jeune
autiste du fait de sa naiveté sociale ou de ses difficultés
d’ajustement social seraient un des éléments explicatifs.
Des facteurs génétiques et étiologiques communs pour-
raient également étre évoqués. La vigilance des clini-
ciens est donc recommandée lors des transitions ou des
ruptures de parcours de ces jeunes, autant de facteurs
déclenchants d’un trouble anxieux oud’une dépression;
les personnes autistes exprimant par ailleurs difficile-
ment leurs affects ou d’une facon inhabituelle et trom-
peuse pour un clinicien, méme averti. Outre la recon-
naissance de ces diagnostics, il est urgent de pouvoir
proposer des soins spécifiques rééducatifs, de remédia-
tion cognitive ou d’entrainement aux habiletés sociales
au service d’une réhabilitation psychosociale tenant
compte des tableaux cliniques évolutifs individuels et de
leur environnement social comme familial. La psychoé-
ducation, la pair-aidance et I’empowerment (entraide
entre personnes souffrant ou ayant souffert d’'une méme
maladie) déja déclinés dans de nombreux handicaps psy-
chiques (schizophrénie, troubles bipolaires, addic-
tions...) doivent s’adresser a cette population autiste
adulte sous couvert d’'une meilleure information/forma-
tion des professionnels, médicaux, paramédicaux.

REPERER LES ADULTES AUSSI!

Si les troubles du spectre de I’autisme bénéficient d’'un
effort de repérage précoce accru grace aux politiques
publiques et aux plans «autisme» successifs, depuis 2005,
lerepérage diagnostique des adultes et leur accompagne-
ment évoqués au cours du 3¢ Plan autisme (2013-2017) se
concrétisent depuis mars 2018 par la diffusion de recom-
mandations de bonne pratique (guide HAS) au service
des «interventions et parcours de vie de I’adulte».!! Le
dépistage des adultes, de leurs comorbidités, pour leur
permettre d’accéder aux soins somatiques et aux
conduites préventives de santé publique et leur garantir
une meilleure qualité de vie, est le prérequis nécessaire
aleurinclusion sociale. Longtemps considéré comme un
trouble circonscrit al’enfance et a la pédopsychiatrie, le
repérage des adultes avec autisme est d’ailleurs au-
jourd’hui I’'une des priorités de la Stratégie nationale
pour l'autisme 2018-2022. @

MOTS-CLES troubles du spectre de ['autisme, autisme, comorbidités.

KEYWORDS autism, physical comorbidities.
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RESUME UAUTISME, UN TROUBLE DE LA VIE ENTIERE

Bien que la symptomatologie des troubles du spectre de I'autisme évolue positivement avec |'age, la
qualité de vie des autistes a I'age adulte est régulierement qualifiée de «pauvre ». Ce paradoxe
s'explique probablement par I'association comorbide fréquente de ces troubles a de nombreuses
affections somatiques ou psychiatriques plus complexes a diagnostiquer chez ces personnes du fait
de leurs profils cognitif, sensoriel, langagier atypiques. Ces comorbidités émergentes a partir de
I'adolescence ou de I'dge adulte viennent souvent ternir un tableau évolutif qui pourrait étre optimal,
sous réserve du possible repérage diagnostique chez les acteurs de santé de premigre ligne, d'actes
de prévention adaptés aux personnes souffrant de handicaps psychiques et du développement de
soins et accompagnement spécifiques aux adultes avec des troubles du spectre de I'autisme visant
e rétablissement, voire la rémission pour une inclusion sociale optimale.

SUMMARY AUTISM: A LIFELONG CONDITION

Outcome in adults with autism is generally considered as poor. Autistic symptoms and behaviors
improve throughout life whereas somatic or psychiatric conditions, largely ignored or misdiagnosed
because of atypical sensory profile or langage deficit, result in decreased quality of life and in dis-
comfort. Poor outcomes are mainly observed but recovery or optimal outcomes have been described
in the last decade studies. Despite autism heterogeneity, it is essential to recognize physical comor-
bidities and mental health conditions to treat them and to plan health education and healthcare for
this specific population. It is particularly important to provide and develop specific educational, health,
social and cognitive remediation supports not only for autistic children but also during transition to
adulthood.
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FOCUS

La jeune femme autiste: la reconnaitre
pour |'aider a prendre soin d’elle-méme

atteinte. L'accés facilité aux consulta-

nins (v. figure)...

L'age méme du

EMMANUELLE
HOUY-DURAND

es études épidémiologiques des
L troubles du spectre de I'autisme

s'accordent toutes historique-
ment pour décrire un sex-ratio désé-
quilibré de ces troubles en défaveur
des gargons. Le sex-ratiode 4 gargons
atteints pour 1 fille reste admis mais
récemment soumis a discussion. Il
pourrait en effet s’avérer plus équilibré
qu'il n'y parait méme s'il a longtemps
été sous-tendu par des arguments
biologiques, hormonaux et/ou géné-
tiques. Dans les populations autistes
avec déficience intellectuelle, le
sex-ratio serait de 2 gargons pour
1 fille1 tandis que parmiles personnes
sans déficience intellectuelle, le
sex-ratio serait plus déséquilibré en-
core : au-dela de 5 gargons pour 1 fille

tions diagnostiques, la meilleure re-
connaissance des formes de troubles
du spectre de I'autisme sans défi-
cience intellectuelle sous I'impulsion
notable des témoignages des usagers
eux-mémes ne démentent pas
jusqu’alors ce déséquilibre «hommes-
femmes » mais le modérent clairement.

Pourquoi cette différence
selon le genre ?

Plusieurs facteurs ont été étudiés
pouvant expliquer ce déséquilibre : un
tableau clinique différent, un « camou-
flage » des symptémes plus volontiers
possible chez les femmes, des méca-
nismes physiopathologiques diffé-
rents, des facteurs protecteurs fémi-

primo-diagnostic différe généralement
entre les gargons et les filles : plus tar-
dif en cas d'autisme sans déficience
intellectuelle associée, il I'est encore
plus chez les jeunes filles ou jeunes
femmes autistes sans déficience intel-
lectuelle comparativement aux jeunes
gens avec autisme sans déficience.
Ces constats suggérent que les filles
atteintes d’autisme pourraient étre
sous-diagnostiquées ou recevoir des
diagnostics erronés.

Les théories anciennes dites co-
gnitives publiées des les années 1980
soutiennent la possible différence
symptomatique et étiopathogénique
entre I'autisme féminin et masculin.
L'équipe de Baron-Cohen soumet sa
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déclare des liens
ponctuels avec Roche
(essai Projet FragXis).
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Hommes

Des difficultés sociales souvent visibles
Fonctionnement social déficitaire
Stratégies d'imitation peu présentes

l - « Solitude plus marquée

Communication atypique

Langage souvent spécifique
* Rare communication non verbale

Une expression plus classique du TSA

Sensorialité : prédominance de
I'hyposensibilité

Intéréts spécifiques plus atypiques

(nombres, mécanisme, horaires)

« Stléréotypies - ulilisation atypique d'objets
TDAH, troubles

Comorbidités externalisées
oppositionnels, TOC

Autres spécificités masculines:

|

3 hommes sur 4 parmi les personnes

diagnostiquées.
Vulnerabilité génétique

Difficultés plus visibles, donc diagnostic plus

precoce

Attention marquée aux détails
Faible flexibilité cognitive

&

Femmes

Des difficultés sociales parfois masquées

Figure. Tableau clinique de I'autisme selon le genre. Adapté de J.-P. Piat et A. Lacroix (https://aspieconseil.com/category/diagnostic-autisme).
TDAH : trouble déficit de I'attention/hyperactivité ; TOC : troubles obsessionnels compulsifs ; TSA : troubles du spectre de I'autisme

théorie de «cerveau masculin» dont
I'autisme serait la dimension extréme.
Selon Baron-Cohen, les hommes ont
une capacité de «systématisation », a
savoir un comportement adaptatif et
social régi par des régles et lois, ver-
sus I'«empathisation » dont le cerveau
féminin serait I'apanage, plutot régi par
I'empathie, la capacité a reconnaitre
les émotions d'autrui et a se comporter
en rapport. [l montre ainsi que les au-
toquestionnaires de quotient d'empa-
thie (EQ) et quotient d’autisme (AQ)
différencient clairement les hommes
et les femmes en population générale
«neurotypique », alors méme que ces
questionnaires ne discriminent pas les
hommes des femmes autistes, argu-
ment tendant & montrer que les
femmes autistes auraient elles aussi
ce profil cognitif « masculin» ou un
profil intermédiaire plus complexe a
identifier en raison d'une appétence
sociale plus développée. Cette hypo-

these cognitive pourrait méme étre
étayée par des hypothéses biolo-
giques et génétiques plus récentes si
I'on considere les études de taux de
testostéronémie feetale chez les en-
fants avec autisme ou la possible pro-
tection hormonale liée a I'ocytocine
chez les filles.

Outre les hypothéses étiopatho-
géniques, nombre d'auteurs ont tenté
de discriminer les tableaux cliniques
autistiques par genre, suspectant une
symptomatologie différente. Ces
études se heurtent & des biais métho-
dologiques certains. Les outils diag-
nostiques existants et recommandés
pourraient s'avérer moins fiables qua-
litativement et quantitativement, et de
nouveaux outils standardisés pour-
raient étre nécessaires au diagnostic
de I'«autisme féminin ». Les filles au-
tistes semblent en effet avoir de meil-
leures aptitudes dans les interactions
sociales que les gargons? tandis que

ces derniers auraient des intéréts res-
treints et comportements stéréotypés
(symptomes de la deuxieme dimension
autistique qu’est la «recherche d'im-
muabilité ») plus bruyants ou atypiques
facilement visibles au cours d'une éva-
luation diagnostique.® La sensibilité
méme de 'échelle ADOS (autism dia-
gnosis observation schedule), princi-
pal outil standardisé d'aide au dia-
gnostic d'autisme paraft moindre
lorsqu’elle est appliquée a des femmes
versus des hommes.* Ce défaut pour-
rait s'expliquer par la construction
méme des outils diagnostiques appli-
qués aux troubles du spectre de 'au-
tisme, largement développés a partir
de populations a prédominance mas-
culine. Si I'on considére en effet des
tableaux symptomatiques différents
selon le genre, il serait nécessaire de
développer des outils diagnostiques
standardisés spécifiques validés par
genre au sein de nouvelles cohortes.
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Un diagnostic souvent retardé...
La plupart des études menées dans
I'autisme s'appuient sur des groupes
de patients mal appariés en age et ni-
veau cognitif, ce qui biaise également
les descriptions et statistiques entre
hommes et femmes. Certaines études
menées sur des groupes rigoureuse-
ment appariés comparant gargons et
filles ont échoué a mettre en évidence
une différence en termes de sympto-
matologie et de sévérité d'autisme liée
au genre.® |l pourrait en étre autrement
chez les adultes, ce qui peut expliquer
le retard diagnostique ou des erreurs
diagnostiques chez les femmes au-
tistes adultes sans déficience intellec-
tuelle. Si I'on considére que ces
femmes mettent en place des méca-
nismes de compensation différents, ou
bénéficient de facteurs protecteurs
propres, I'évolution a I'dge adulte des
petites filles pourrait compliquer et
«brouiller» leur diagnostic de troubles
du spectre de 'autisme sans déficience
intellectuelle. Les femmes adultes sou-
mises a une échelle ADOS, observa-
tion diagnostique standardisée adap-
tée a I'age et au niveau de langage,
semblent avoir un moindre handicap
socio-communicationnel que les
hommes, de meilleures capacités d'imi-
tation et de gestuelle de communica-
tion, mais plus de particularités senso-
rielles durables au cours de leur vie.
Cette meilleure compensation sociale
pourrait expliquer les différences de
prévalence entre hommes et femmes,
leur phénotype «socio-communication-
nel» s'améliorant avec le temps.

Les outils diagnostiques recom-
mandés, développés sur les criteres de
la 4¢ version du Manuel diagnostique
et statistique des troubles mentaux
(DSM-IV), s'appuient de fagon prédo-
minante sur les aptitudes socio-conver-
sationnelles défaillantes et des intéréts
restreints atypiques ou des comporte-
ments externalisés qui ne corres-
pondent peut-étre pas au phénotype
féminin. Le DSM-5, classification noso-
graphique publiée en 2013 par |'Asso-
ciation psychiatrique américaine, qui
tient compte des particularités senso-
rielles dans la deuxiéme dimension
symptomatique des troubles du
spectre de l'autisme, pourrait ainsi

s'avérer plus pertinent et plus fin dans
la description de I'autisme de la fille.

... cause de grandes souffrances
Ce retard a établir un diagnostic chez
les jeunes filles et femmes ayant des
troubles du spectre de 'autisme sans
déficience intellectuelle associé aux ten-
tatives de «camouflage social» qu'elles
sont aptes & mettre en place génere par
ailleurs de grandes souffrances et des
comorbidités différentes de celles des
hommes, al'origine de diagnostics erro-
nés de «troubles de la personnalité », de
«troubles de I'humeur» ou de «troubles
du comportement alimentaire » isolés. La
théorie du «camouflage » déja énoncée
par L. Wing des les années 1980 repo-
serait sur cette volonté des jeunes filles
autistes et leurs meilleures capacités
d'interaction sociale que les hommes a
répondre a la désirabilité sociale exigée
par leurs pairs et leur entourage. Cepen-
dant, nombre d'entre elles témoignent
de leur épuisement, leur stress, leurs
troubles anxiodépressifs secondaires
qui seraient plus présents chez les
femmes autistes que chez les hommes
autistes.

Cette stratégie de mimétisme de
«surface » reste associée a la naiveté
sociale et aux difficultés de compréhen-
sion sociale et affectives subtiles inhé-
rentes aux troubles du spectre de I'au-
tisme. Le corollaire du «camouflage » se
traduit alors bien souvent par une victi-
misation et des harcélements, y compris
sexuels, plus nombreux chez les femmes
autistes que chez les hommes. Les re-
lations intimes et romantiques «norma-
tives » intéressent particulierement les
jeunesfilles et jeunes femmes ayant des
troubles du spectre de I'autisme sans
déficience intellectuelle. Toutefois, elles
restent en difficulté dans leurs interac-
tions sociales et leur compréhension
des codes sociaux implicites, ce qui
explique des expériences sexuelles plus
souvent négatives, un vécu anxieux plus
important que les hommes souffrant de
troubles du spectre de I'autisme sans
déficience intellectuelle. Leurs parents
et proches, particulierementinquiets de
ces relations, leur apportent certes une
connaissance, mais qui semble bien
différente de celle apportée naturelle-
ment par les pairs dans les groupes

d’adolescents neurotypiques au cours
de leur puberté. Ces sources d'informa-
tion et de connaissances différentes
majorent sans doute le vécu anxieux des
jeunes femmes autistes® qui s'exposent
d'autant plus a des abus sexuels, des
agressions, sans pouvoir développerde
relations affectives durables, le plus
souvent. Outre I'anxiété liée aux trans-
formations pubertaires et le mal-étre
ressenti durant cette période, la néces-
sité de proposer des programmes édu-
catifs appropriés aux jeunes femmes
ayant des troubles du spectre de I'au-
tisme sans déficience intellectuelle
s'impose, au méme titre que furent dé-
veloppés par le passé de nombreux
programmes dévolus aux personnes
ayant une déficience intellectuelle.

Améliorer le diagnostic d'autisme
chez lesfilles représente un enjeu majeur
en termes de précocité des soins et
accompagnements, au risque que ces
jeunes filles et femmes restent diag-
nostiquées tardivement et/ou seulement
prises en charge pour leurs comorbidi-
tés psychiques (traumatiques ou dé-
pressives). De nouveaux outils diagnos-
tiques sont sans doute a développer en
ce sens, plus proches des descriptions
cliniques actuelles et du DSM-5, qui
permettront par ailleurs de mieux étudier
les mécanismes étiopathogéniques
sous-jacents et les facteurs protecteurs
des troubles du spectre de 'autisme. @
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L’autisme n’est pas un syndrome rare. Une per-
sonne sur 100 est atteinte, ce qui signifie 700000 per-
sonnes en France, 7500 nouveau-nés par an.

g L’autisme est un trouble duneurodéveloppement
quiapparaitdansles premiers semestresde vieetqui
n’est pas dil a une mauvaise relation mere-bébé mais
a des anomalies structurelles et fonctionnelles,
probablement anténatales, du cerveau dit «social».

Connait-on la cause de ’autisme ? Les idées
recues restent vivaces, mettant en cause les vacci-
nations, le gluten, lesmétaux lourds... Cesrelations
causales n’ont jamais été validées par la science.

ﬂ L’autisme ne concerne pas seulement I’enfant
avant 3 ans, il évolue toute la vie. Beaucoup d’ado-
lescents, d’adultes atteints de ces troubles n’ont pas
encorerecu de diagnosticet de prise en charge adap-
tée. Le diagnostic « vie entiére » est une priorité de
santé publique dans notre pays.

Les formes cliniques de I’autisme sont nom-
breuses : on parle d’un spectre de ’autisme allant de
formeslégeres avec parfois des talents exceptionnels
jusqu’a des formes séveres, associées a des défi-
ciences multiples et ades maladies comme’épilepsie
(dans 30 % des cas chez I’adulte), qu’il faut traiter.

E L’autisme n’atteint pas seulement les garcons:
le tableau clinique chez les filles peut étre trompeur
car ces derniéres ont des stratégies pour paraitre
socialement « conformes» et s’adapter a ce qu’on
attend d’elles. On comptait classiquement 4 garcons
pour 1 fille. Ce sex-ratio est actuellement remis en
question.

L’intervention précoce est un facteur majeur
d’évolution positive: la plasticité des réseaux
nerveux du «cerveau social» est a son maximum
dans les premiéres années de vie. Cela représente
un capital derécupération et d’adaptation sila prise
en charge pluridisciplinaire adaptée est tres
précoce, avant 3 ans.

E Quelles interventions chez I’enfant ? Les inter-
ventions recommandées en France (ABA, TED,
Denver, PECS, TEACCH) visent le développement
de compétences sociales, de langage et pour cer-
taines des apprentissages précis, centrés surl’auto-
nomie et ’adaptation a la vie en collectivité. Diffe-
rents programmes complémentaires impliquent des
professionnels (orthophonistes, psychomotriciens,
ergothérapeutes, psychologues) toujours en lien
étroit avec la famille et le médecin traitant.

E Il n’y a pas de traitement pharmacologique
curatif de ’autisme: la prescription de psycho-
tropes, neuroleptiques en particulier, a visée com-
portementale, doit étre rigoureusement justifiée
(troubles du comportement séveres et résistants)
et encadrée selon la réglementation de la Haute
Autorité de santé. En cas de comorbidité, comme
les troubles du sommeil ou de I’attention, la méla-
tonine oule méthylphénidate peuvent étre prescrits.

Lemeédecin traitant oule pédiatre sont en pre-
miére ligne: pour repérer, pour « accompagner »
I’annonce du diagnostic, pour orienter vers une
«plateforme» de diagnostic de proximité qui défi-
nira les projets d’interventions spécifiques, pour
assurer le suivi somatique. Le médecin qui repére,
diagnostique et prescrit est un acteur majeur du
systéme de soins et d’accompagnement. ®
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