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RESUME

Les troubles du spectre de l'autisme (TSA) sont un
ensemble de troubles neurodéveloppementaux hété-
rogénes et variés caractérisés par des atypies dans la
communication et les interactions sociales, par des
comportements répétitifs stéréotypés et restreints
et par la présence de particularités sensorielles. Le
diagnostic se fait classiquement aprés 3 ans mais des
signes précoces peuvent apparaitre dés I’age d’un an.

Le repérage et le diagnostic des TSA permettent une
prise en charge globale et précoce adaptée au profil
de ’enfant, avec des effets possibles sur le niveau de
développement intellectuel, de langage, la communi-
cation et les troubles du comportement. Ace jour, des
nouvelles méthodes d’intervention précoces se déve-
loppent et sont utilisées dans beaucoup de pays mais
aucune ne peut étre globalement recommandée a
tous les enfants avec TSA. Le plan thérapeutique doit
étre établi en fonction du niveau développemental/
intellectuel, langagier et communicationnel de l'en-
fant, ainsi que de la présence de comorbidités. Le
contexte familial, socio-économique et scolaire doit
également étre pris en compte.
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ABSTRACT

Autism Spectrum Disorders (ASD) are a heteroge-
neous set of neurodevelopmental disorders charac-
terized by atypicities in communication and social
interactions, by stereotyped and restricted repetitive
behaviours and by the presence of sensory peculiar-
ities. ASD diagnosis is usually made after 3 years but
early signs can appear from the age of one year.

The identification and early diagnosis of ASD allows
comprehensive and early intervention tailored to the
child’s profile, with possible effects on intellectual
development, language, communication and behav-
ioural disorders. To date, many new early interven-
tion methods are being developed and used in many
countries, but none can be recommended for all chil-
dren with ASD. The therapeutic plan must therefore
be based on the child’s developmental or intellectual
level, linguistic and communicational levels, as well
as the presence of co-morbidities. The familiar envi-
ronment, socio-economic and educational context
must also be taken into account.
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INTRODUCTION

Les troubles du spectre de 'autisme (TSA) sont un
ensemble de troubles neuro-développementaux
hétérogénes et variés, caractérisés principalement
par des atypies dans la communication et les interac-
tions sociales réciproques et par des comportements
répétitifs stéréotypés et restreints, ainsi que la
présence de particularités sensoriellest. Ces troubles
impliquent un cot individuel, familial et sociétal trés
important. En effet, on observe des degrés de sévé-
rité différents dans le spectre de l’autisme, en fonc-

tion de l'impact sur le développement cognitif et le
langage mais aussi de 'intensité des particularités?.

LUenjeu du diagnostic est essentiel. Il s’agit d’abord
d’identifier la nature du TSA et des possibles troubles
associés afin de permettre une intervention adaptée
au profil de I’enfant en fonction de ses besoins et de
ses capacités3. Les médecins de premiére ligne,
généralistes et pédiatres, méme en Europe, ne sont
pas formés a repérer le trouble et a organiser les
premiéres interventions.
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Les prises en charge des enfants avec TSA sont multi-
disciplinaires en Europe et dans le monde (ortho-
phonie, psychomotricité et /ou psychologique) et
incluent 'laccompagnement des parents. Les parents
et aidants sont souvent démunis, voire stigmatisés
alors qu’ils sont détenteurs d’un savoir souvent trop
peu mobilisé par les professionnels. En France, des
efforts importants ont été réalisés pour inclure dans
le systéme éducatif des enfants avec des TSA, dans
des classes ordinaires ou spécialisées en mettant a
leur disposition du personnel mieux formé. Toutefois,
les difficultés propres aux enfants présentant des
TSA se traduisent encore par un moindre accés et une
durée moindre de scolarisation par rapport aux
autres personnes avec un handicap. L'ensemble des
spécialistes internationaux s’accordent sur la néces-
sité d’une prise en charge globale et précoce (avant 4
ans) des TSA%5. De nombreuses nouvelles méthodes
de prise en charge spécifiques et précoces se déve-
loppent, de plus en plus intensives, en raison d’une
plasticité cérébrale particulierement efficiente dans
’enfance®.

Cet article a pour objectif, sur base d’une revue de la
littérature scientifique, de faire un état des lieux des
connaissances actuelles sur la détection précoce et
le diagnostic des TSA. Il sera également ’occasion de
soulever des questions amenées par la recherche
dans le champ de la prise en charge des patients avec
TSA.

Epidémiologie

L’évaluation de la prévalence de ’autisme varie consi-
dérablement d’une étude a l’autre, selon les critéres
diagnostiques utilisés, I’dge des enfants ou des
adultes concernés et la situation géographique. De
plus, on ignore encore la prévalence de ces troubles
dans beaucoup de pays a revenus faible ou intermé-
diaire. Les recherches récentes réalisées en Europe et
en Amérique indiguent gu’une personne sur160 dans
le monde présente un TSA, bien que des recherches
plus anciennes indiquent une prévalence de 1 a 6
pour 1.000 pour l'autisme’. Il n’est pas clair a ’heure
actuelle si cette augmentation de prévalence est due
a un meilleur repérage diagnostique, a la modifica-
tion et donc a ’élargissement des critéres diagnos-
tigues ou a une réelle incidence accrue.

Etiopathogénie

L'origine étiopathogénique de l’autisme reste encore
peu claire. U'héritabilité estimée du TSA varie entre
37% a plus de 90 % dans les études s’appuyant sur
lestaux de concordance dutrouble chez les jumeaux®.
On connait aujourd’hui plusieurs centaines de génes
de prédisposition aux troubles autistiques, c’est-a-
dire des variations génétiques qui augmentent le
risque de développer la maladie chez les individus
qui les portent. Ces variations ne sont ni nécessaires,
ni suffisants pour développer la maladie, c’est-a-dire
gu’une personne porteuse d’une variation donnée
peut ne pas déclarer la maladie et qu’un patient peut
ne pas porter cette variation. Actuellement, seuls
15% des TSA, principalement ceux décrits comme
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autisme syndromique avec retard mental et manifes-
tions neurologiques, sont associés a une anomalie
génétique reconnue.

Divers facteurs de risque environnementaux non
spécifiques, tels qu’un age parental avancé, un faible
poids de naissance, une exposition feetale au
valproate peuvent contribuer au risque de TSAS.

Diagnostic - Nosographie

D’abord classifié sous l'appellation de « schizo-
phrénie infantile » dans la premiére édition du
« Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disor-
ders » (DSM) de 1952, le concept diagnostique de
'autisme a vu sa définition changer dans chaque
nouvelle édition du DSM. Chacune des mises a jour a
fait I'objet de controverses et les derniers change-
ments des critéres diagnostiques de la 5¢ édition
(DSM-V) de mai 2013 n’échappent pas a la régle*.

La connaissance dont on dispose a I’heure actuelle
sur ’autisme vient en grande partie des témoignages
d’adultes avec autisme comme Temple Grandin. Ils
décrivent un « monde chaotique », inconsistant et
imprévisible, avec une sensorialité atypique: des
bruits trop forts, un contact physique insupportable,
des sensations accentuées atroces sans mots pour
les décrire et la peur des autres. Lincompréhension
de ’expérience des autres, des relations humaines et
des conventions sociales améne le retrait et la rigi-
dité comme moyens pour simplifier I’expérience et
réduire la confusion terrifiante?®.

DISCUSSION

Caractéristiques cliniques et diagnostiques

Les caractéristiques essentielles du TSA, selon le
DSM-V1, sont des déficits persistants de la communi-
cation sociale réciproque et des interactions sociales
(critére A) et le mode restreint et répétitif des compor-
tements, des intéréts et des activités (critére B). Les
déficits de communication et d’interaction sociale du
critére A sont envahissants et durables Ces symp-
tomes (A et B) sont présents depuis la petite enfance
et limitent ou retentissent sur le fonctionnement de la
vie quotidienne (critéres C et D). L'étape a laquelle le
retentissement fonctionnel devient évident varie
selon les caractéristiques de l'individu et de son
environnement. Les caractéristiques diagnostiques
principales se manifestent au cours du développe-
ment mais les interventions, les compensations et
les aides actuelles sont susceptibles de masquer les
difficultés dans certains contextes. Les manifesta-
tions du trouble varient de fagon importante selon le
degré de sévérité de celui-ci, le niveau de développe-
ment et I’age chronologique, d’oll le terme de spectre.

Le TSA comprend les troubles antérieurement quali-
fiés d’autisme infantile précoce, autisme de l’en-
fance, autisme de Kanner, autisme a haut niveau de
fonctionnement, autisme atypique, trouble envahis-
sant du développement non spécifié, trouble désin-
tégratif de ’enfance et syndrome d’Asperger.
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Classiquement le diagnostic de TSA peut se faire
formellement a 3 ans mais différents signes précoces
peuvent faire suspecter le trouble dés la premiére
année. Lintérét d’un diagnostic précoce est de
permettre des interventions plus efficaces avec des
effets possibles sur le niveau de développement
intellectuel, le niveau de langage, les possibilités de
communication et les troubles du comportement®. ||
permet également d’éviter une série d’expériences
négatives pour I’enfant et la famille, source d’épuise-
ment des parents, d’installation de difficultés rela-
tionnelles ou comportementales majeures, ainsi que
de limiter les comorbidités.

Caractéristiques précoces

Les premiers symptdmes de TSA se manifestent dés
la 1¥¢année de vie. Ils peuvent étre apparents avant
12 mois lorsque le retard de développement est
sévére ou seulement aprés 24 mois quand les symp-
tdmes sont plus légers. Ils sont caractérisés par un
retard dans le développement du langage, en général
accompagné d’un manque d’intérét pour les interac-
tions sociales. On retrouve une absence de sourire
social en réponse au sourire parental, un défaut d’at-
titude anticipatrice et une diminution de l’imitation
gestuelle. Il y a souvent peu de contact oculaire, une
impression de surdité en raison d’un défaut de réac-
tion aux sons ou a I’appel de son prénom. Une surdité
peut étre suspectée et doit étre exclue avec un
examen ORL. Le retard de langage, avant un an
concerne un défaut de vocalisations et ’'absence de
babillage. On observe en général un enfant calme,
plutdét isolé, avec une absence d’angoisse de
[’étranger. On peut observer des anomalies du tonus
moteur (hypo ou hypertonie) et des anomalies senso-
rielles (aux niveaux auditif, visuel, gustatif et tactile).

Toutefois, les symptdomes se manifestent typique-
ment au cours de la 2°™ année de vie (12-24 mois)
avec des interactions sociales atypiques (par
exemple, le fait de prendre les gens par la main sans
les regarder). Souvent ’enfant joue seul avec des
jeux inhabituels (par exemple, le fait de trainer des
jouets derriére soi sans jamais jouer avec) et une
absence de jeu de faire semblant et un manque d’in-
térét pour les histoires racontées. Les modes de
communication sont inhabituels. Il n’y a pas d’atten-
tion conjointe comme suivre le regard de I’adulte pour
regarder la méme chose, pas de pointage déclaratif
comme montrer du doigt ce qui l'intéresse. On peut
observer des attitudes contemplatives face a la
lumiére, les objets circulaires ou une concentration
sur un objet ou sur certains aspects de l'objet. La
manipulation des objets peut paraitre étrange : tour-
noyer, flairage, alignement. On observe aussi des
mouvements répétitifs de type balancements, piano-
tage des doigts, marche sur la pointe des pieds, flap-
ping. Le jeune enfant peut aussi avoir une instabilité
émotionnelle, étre inconsolable avec une sensibilité
aux modifications d’environnement exagérée.

L’absence de jeux typiques comme des jeux symbo-
liques devient plus manifeste. On note des préfé-
rences marquées et des répétitions comportemen-

tales (par exemple, manger les mémes aliments,
regarder le méme film...). Uenfant aligne souvent des
jouets et manifeste une détresse importante lors-
gu’un objet est déplacé. Les changements d’organi-
sation, de routine, de chemin ou les imprévus
suscitent parfois des crises comportementales.

Il peut exister un retard de développement dans
certains domaines comme le langage mais il peut
aussi présenter certaines Tles de compétences (par
exemple, connaitre I'alphabet par cceur mais ne pas
répondre a ’appel de son prénom).

Des aspects sensoriels particuliers peuvent étre
observés comme une hypersensibilité au bruit, au
toucher (par exemple, ne par supporter certaines
matiéres ou ne pas aimer étre dans les bras), un
regard proximal ou une insensibilité a la douleur. Lors
de la diversification alimentaire, des difficultés
peuvent survenir au niveau des textures des aliments
ou des couleurs, ou de certains golits. Parfois I’en-
fant trie et ne supporte pas que les aliments dans
l'assiette se touchent.

Certains enfants suspects de TSA ont des périodes
de stagnation ou de régression du développement,
avec une détérioration progressive ou relativement
rapide des comportements sociaux dans les 2
premiéres années de vie. Généralement, cela se
produit entre I’dge de 12 et 24 mois et doit étre
distingué des rares cas de régression comportemen-
tale survenant aprés ’dge de 2 ans (auparavant dési-
gnés sous le terme de trouble désintégratif de I’en-
fance). Ces pertes de compétences sont rares dans
d’autres troubles et peuvent constituer un « signe
d’appel » en faveur d’un TSA. Les pertes de compé-
tences dans d’autres domaines que la communica-
tion sociale (p. ex. ’autonomie, faire sa toilette, les
compétences motrices) ou survenant aprés le
deuxiéme anniversaire, ne sont en général pas carac-
téristiques du TSA et nécessitent des investigations
médicales et neurologiques.

Le repérage précoce au niveau des soins de premiére
ligne (médecins généralistes, autres médecins et
psychologues non-spécialistes dans les TSA) peut
étre facilité par l'utilisation de I’échelle Modified
Checklist for Autism in Toddlers, Revised (M-CHAT-R),
un questionnaire de screening en population géné-
rale’>. Le M-CHAT-R, composé de 20 questions, est
destiné aux enfants agés de 16 a 30 mois et les résul-
tats permettent de savoir s’il faut orienter ’enfant
vers une consultation spécialisée.

Evolution ultérieure

L’évolution ultérieure dépend grandement du niveau
cognitif et de l’intensité des traits autistiques, ainsi
que de la prise en charge précoce. Un déficit intellec-
tuel important peut étre présent chez les enfants qui
ne développeront pas le langage.

Toutefois, actuellement, les personnes avec un
autisme dit prototypique sont décrites comme ayant
un développement atypique, un développement
tardif du langage (entre 4 et 6 ans, mais parfois
savent lire avant de parler) et donc une intelligence
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particuliére3. Chez les patients autistes de bon
niveau, les capacités cognitives élémentaires
peuvent étre supérieures a la normale au niveau des
perceptions visuelle, auditive (hyperacousie), hyper-
mnésie avec un dessin trés détaillé. Il existe aussi
des anomalies de lintégration perceptive avec un
défaut de la « cohérence centrale » (Uta Frith, année
1980) caractérisée par une perception par détails et
notamment de 'intégration plurimodale®4. A tout cela
s’ajoute aussi parfois la présence de « talents para-
doxaux ». Les intéréts restreints ou approfondis
jouent un rdle fondamental dans lexploration du
monde et le développement cognitif.

Leur sensibilité sociale passe inapercue par les
non-autistes. Ce n’est pas vraiment un déficit social
mais une difficulté a comprendre 'implicite ou les
codes sociaux. Dans les bilans intellectuels, on n’ob-
serve pas de déficit intellectuel pour le matériel non
verbal, ainsi qu’un intérét et des compétences hors
normes pour lécrit. Dans les apprentissages, ils
emmagasinent sans paraitre utiliser leurs connais-
sances puis l'utilisent de maniére complexe. Lab-
sence de partage spontané masque parfois l’accés a
leurs compétences réelles.

Diagnostic différentiel

Différents diagnostics différentiels peuvent étre
évoqués chez le jeune enfant face a un retard de
développement du langage : une surdité, un retard
global du développement, un trouble dysharmonique
affectif (carences, troubles de I’attachement, dépres-
sion précoce...). On peut aussi étre dans les prémices
d’un trouble des apprentissages ou d’un trouble défi-
citaire de lattention avec hyperactivité. Enfin, on
peut étre dans un manque de stimulation langagiére.
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Les interventions précoces

Les méthodes d’intervention précoce des TSA ont pour
fonction de favoriser la compréhension du trouble par
les parents et les proches, de diminuer le handicap et
améliorer les compétences cognitives par la stimula-
tion précoce et favoriser ’inclusion réduisant le risque
de comorbidités et de troubles associés.

Des nombreuses interventions spécifiques aux TSA ont
été développées ces derniéres années (tableau 1).
Parmi les modéles d’intervention précoces, peu sont
facilement applicables ou disponibles dans la plupart
des pays. Les plus recommandés ayant fait 'objet
d’études randomisées contrdlées de qualité correcte
sont le «Early Intensive Behavioral Intervention »
(EIBD)* et le «Early Start Denver Model» (ESDM),
modéle d’intervention précoce de Denver+s. lls s’ap-
puient sur les principes de I’'analyse appliquée du
comportement (ABA), les théories comportementales
mais aussi sur les théories développementales. Diffé-
rentes études ont été conduites pour évaluer "ESDM*6,
Parmi les autres modeéles existants, on souligne égale-
ment les inventions centrées sur la communication
sociale et les interactions précoces entre les parents et
’enfant comme le « Preschool Autism Communication
Trial » (PACT)", des approches éducationnelles comme
le « Treatment and Education of Autistic and related
Communication Handicapped Children » (TEACCH)Y,
qui propose de structurer et rendre ’environnement
plus prévisible, les prises en charge spécifiques en
logopédie comme le « Picture Exchange Communica-
tion System » (PECS). Enfin, les divers programmes de
psychoéducation parentale pouraméliorerleurcompré-
hension du TSA, les ergothérapies et la psychomotri-
cité sont également largement utilisés. Ces méthodes
présentent globalement une grande hétérogénéité
interindividuelle en termes d’efficacité.
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Méthodes d’intervention précoce des TSA.

Type / inspiration

Intervention (EIBI)

comportements appropriés, la
réduction des comportements
problématiques et
'apprentissage de nouveaux
comportements.

Méthode théorique Médiation Caractéristiques et objectifs Preuves d’efficacité
Applied Interventions Par le thérapeute Méthodes reconnues Revue systématique réalisée en
Behavioral centrées sur le au niveau international 2018%*:

Analysis (ABA) comportement Sour lafpriseTerAcElallrge - 5 essais randomisés controlés
Early Intensive es enfants SA. Elles (219 enfants)

. visent 'laugmentation des ~ .
Behavioral - Age : 30-42 mois

- Durée du traitement : 24-36
mois

- Effets faibles sur le
comportement adaptatif, le Ql,
le langage réceptif et expressif

- Aucune preuve que UEIBI
améliore la gravité des
symptdmes d’autisme

- Les effets a long terme n’ont
pas été évalués

System (PECS)

Early Start Denver | Interventions Par le thérapeute, | Modéle d’intervention Méta-analyse réalisée en
Model comportementales | en partenariat globale, intensive et précoce 2020%:
axées surle avec les parents des enfants des TSA qui - 12 études (640 enfants)
(ESDM) développement utilise les jeux comme cadre A
d’intervention. Les objectifs - Age:cbans
principaux sont la réduction - Durée du traitement : trés
de la sévérité des symptomes variable
de TSA et la stimulation du - Effets modérés sur la
développement de 'enfant cognition, le langage mais pas
dans tous les domaines d’effet sur la communication
(cognitif, socio-émotionnel, sociale et les symptdmes
motricité, autonomie et d’autisme21
communication verbale etnon | | .q offets 3 long terme n’ont
verbale). pas encore été évalués
Preschool Autism | Modéles Par le parent; Le PACT est une intervention Peu d’étude a large échelle
Communication centrés sur guidance réalisée | quivise aider les parents Essai randomisé contrdlé réalisé
Trial (PACT) ’amélioration de par le thérapeute | a communiquer avec leur en 20102 :
la communication enfant avec autisme. Cette
sociale et des intervention a pour objectifde |~ 152 .enfants (77, groupe
interactions faciliter le développement de cl|n|une et7s, groupe
précoces entre les compétences pré-linguistiques Eontrole} )
parents et ’enfant et communicationnelles. - Age:2 a4 ans et 11 mois
- Durée du traitement : 13 mois
- Absence réduction de
symptomes d’autisme
mais amélioration de la
communication social parents-
enfant
Treatment and Approches Par ’enseignant/ | Méthode née de l'observation | Méta-analyse réalisée en 2013 :
Educa.tio_n éducationnelles ’éducateur que les !mprévus, - 13 études (172 enfants)
of Autistic les ambiguités et les A .
and related changements perturbent les - Age: variable
Communication enfants avec TSA et qu’ils - Durée du traitement : variable
Handicapped sont souvent « visuels » et - Effets positifs sur le
Children ne comprennent pas toujours comportement social et
les consignes orales. Cette maladaptatif
(TEACCH) méthode vise a favoriser la
compréhension et ’autonomie
de I’enfant grace a des repéres
visuels clairs et précis.
Augmentative Logopédie axée sur | Parle logopéde, Les objectifs principaux sont: | Variable en fonction de la
and Alternative les compétences les enseignants améliorer la compréhension méthode utilisé; peu d’étude a
Communication en communication | et/ou les parents | du langage oral, favoriser large échelle
(AAQ), par réceptive, [’émission de la parole,
exemple le expressive et stimuler la mémorisation,
Picture Exchange | pragmatique du la réflexion cognitive et les
Communication langage apprentissages.
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CONCLUSION

Le repérage et le diagnostic des TSA durant la petite enfance permet la mise en place d’une prise en charge
globale et précoce. Malgré le grand nombre de stratégies et de modeéles de prise en charge, aucune ne peut étre
recommandée pour tous les enfants avec TSA. Le plan thérapeutique doit étre établi en fonction du profil de
’enfant, en ce compris le niveau développemental/intellectuel, langagier et communicationnel et la présence de
comorbidités. Le contexte familial, socio-économique et scolaire doit également étre pris en compte.

Conflits d’intérét : néant.
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