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PRECOCITE DES INTERVENTIONS DES 18 MOIS ET
ACCOMPAGNEMENT AU DIAGNOSTIC
(Plan Autisme 3 - Fiche Action 2)

» Objectifs
- Améliorer ’acces au diagnostic et ’'|accompagnement
précoce des enfants avec autisme ou autres TSA
- Systématiser 'accompagnement de I’annonce du diagnostic

- Développer, structurer et évaluer le repérage et les
interventions tres précoces, des 18 mois
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» Actions

1. Déployer le réseau national de’ reperage de diagnostic et
d’interventions précoces des 18 mois

2. Etendre la mise en place de 'accompagnement du diagnostic
précoce d’autisme dans toutes les régions

Compléter le réseau de prise en charge précoce




REPERAGE ET DIAGNOSTIC
SUR 3 NIVEAUX

» Niveau 1 - Réseau d’Alerte : professionnels
de la petite enfance, médecins libéraux, PMI

» Niveau 2 - Réseau Diagnostic « simple » :
CAMSP, CMPP...

» Niveau 3 - Réseau Diagnostic Complexe :
CEDA
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Catégorie des troubles neurodéveloppementaux

Doit présenter les criteres 1,2 et 3

1 - Déficit persistant dans la communication sociale et
les interactions sociales (tous les symptomes)

2- Caractere restreint, repetitifs des comportements,
intéréts et activités (au moins 2 des symptomes)

3- Les symptomes doivent etre presents dans la petite
enfance mais peuvent ne pas s’exprimer jusqu’'a ce que
les exigences sociales dépassent les capacités limitées
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Entre O et 6 mois Entre 6 et 12 mois

> Rareté du sourire — Ne reagit pas a son

- Regard peu présent prenom - o

- Suspicion de surdité — Pas d’attention conjointe

- Absence de vocalisation — Pas de babillage

s RAhA — Pas d’imitation dans la
Be.lgle trop mou ou trop communication gestuelle
raide — Hyper ou hypofonctionnement

sensoriel

Entre 12 et 24 mois
Ne pointe pas
Pas de jeux de faire-semblant

Absence d’imitation
Manipulation étrange d’objets




EPIDEMIOLOGIE

» On estime actuellement que la prevalence de
I’autisme est de 1/400 individus et que la
prévalence de ’ensemble des TSA est
d’environ 1/100 individus (Fombonne et al.,
201 1)E1E0R
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FACTEURS DE RISQUE

- les enfants de parents plus agés (meres de 35 ans
et plus et peres de 40 ans et plus) présentent un

risque accru

> A chaque incrément de dix ans de I'Age maternel
correspond une augmentation de 20 % du risque de
TED, tandis que chaque incrément de dix ans chez
le pere est assorti d'une augmentation de 30 % du

risque




FACTEURS DE RISQUE

» Prédisposition Familiale (Sandin S et al.,
2014)
- les enfants ayant une sceur ou un frere atteint

d'autisme sont 10,3 fois plus susceptibles de
présenter un autisme

—— Full sibling with ASD diagnosis
-=====Full sibling without ASD diagnosis

10-

Cumulative Probability of ASD Diagnosis, %

- 2,9 a 3,3 fois plus, s'ils ont un demi-frere ou une
demi-sceur atteinte

0is plus s'ils ont un cousin atteint
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FACTEURS DE RISQUE:

» SEX RATIO : Garcons > Filles ?

» Concentration importante de testostérone pendant la

grossesse = hypermasculinisation du cerveau (Baron-Cohen,
2002) ?

» Recherche sur un dépistage distinct filles/garcons

» Lien Anorexie mentale et Autisme (Baron-Cohen, 201 3)
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FACTEURS DE RISQUE

» Prématurité

- Selon les études, données variables entre autisme
infantile estimé la plupart du temps autour de 1,8%
et 'ensemble des TSA qui peut étre estime parfois
jusqu’a 13% dans certaines études soit
pratiqguement 10 fois supérieur a la population
générale




Prevalence and neonatal factors associated with

autism spectrum disorders in preterm infants
J Pediatr 2104:164:20-5 (Boston)

Prévalence %

3 100

24-26 SA 27-33 SA 34-36 SA terme

< 37SA 1,78%, terme 1,22%
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ETIOLOGIES AUTISME

» Certaines maladies génétiques et
métaboliques rares sont connu pour donner
pour principal expression clinique un TSA

» (ex génétique X fragile ..., ex certaines
anomalies du cycle de 'urée)

» Rares +++

» Recherchées systématiquement par des
examens biologiques




HYPOTHESES
PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Concordance de 85% pour les vrais jumeaux
contre 10% pour les faux-jumeaux

Héritabilite de 50 a 80% selon les études
- Genes de prédisposition
- Facteurs supplémentaires

~Transmission polygénique (probablement
plus de 200 genes)

—Role de I’épigénétiq




HYPOTHESES

PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Implication de la géneéetique oui mais,

» Augmentation des troubles neurodev. au sens large
chez les enfants prématurés

» Différentes études sur I'impact sur le développement
neuronal de processus connus de la prématurite

g Les mécanismes
_ de 'épigénétique
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HYPOTHESES

PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Les perturbateurs

endocriniens:

- Ex Nombreuses molécules
chimiques souvent dériveés
halogénés qui affectent la
sighalisation thyroidienne

> Importances des hormones

thyroidiennes dans le
développement neuronal premier T
de grossesse (ex hypothyroidie
maternelle augmente le risque
d’autisme, hypothyroidie cong)
- Augmentation de tous les troubles
neurodev y compris autisme
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HYPOTHESES
PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Etudes sur le chlore:

- Concentration en ions et NT varient entre des neurones
immatures du jeune enfant et les neurones matures de
I’adulte

- Ainsi le taux de chlore des neurones est élevé chez les
sujets jeunes. Dans certaines patho. cérébrales,
augmentation du taux de chlore.

- Ocytocine fait baisser le taux de chlore au moment de
I’accouchement pour un role de protection neuronale.

- 1 etude: Amélioration clinique avec des diurétiques chez les
autistes par diminution taux chlore neuronal.

Score CGI Bumetanide (n/%) Placebo (n/%)

2: significant amelioration 14,/51.8% T71.7% 6,/22.2% 33.3%
3: small amelioration 7/25.9% 3/111%

4: no amelioration 6/22.2% 18/66.6%

Abbreviation: CGI, Clinical Global Impressions.
Note that 77.7% of children had a small or significant amelioration with the diuretic to be compared with only 33.3% in )

eeeeee
placebo. Conversely, 22.2% had no amelioration with the diuretic and 66.6% in placebo. 73:?5‘;§‘:a'&§?m
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HYPOTHESES

PHYSIOPATHOLOGIQUES

» L’ocytocine: provoque des CU et protege le
cerveau a l’accouchement

» Etudes qui montrent qu’elle peut aussi
modeler le dev des comportements sociaux
(hormone de I'attachement et de la
sociabilité)

» Repartition des récepteurs a I’ocytocine
différents entre male et femelle, protecteur
chez les filles?

» Correlation entre taux testostérone dans LA
et risque d’autisme

Mol Psychiatry. 2015 Dec 8. Maternal
polycystic ovary syndrome and the risk of
autism spectrum disorders in the offspring: a
population-based nationwide study in Sweden




HYPOTHESES
PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Inflammation placentaire aigue corrélée, quel
gue soit le type, a un risque accru de TSA

» Roles non inflammatoires de la microglie
dans le neurodev: altération du profil des
cytokines intracellulaires, synaptogénese
aberrante.

» Etude sur la corrélation entre insuf.
placentaire, pré eclampsie et risque de TSA

JAMA Pediatr. 2015 Feb;169(2):154-62.

Preeclampsia, placental insufficiency,
and autism spectrum disorder or
developmental delay. Walker CK1




12 January 2016 in Biological Psychiatry:

HYPOTHESES Copmiie Neuroscioncee and Newoimaging.
PHYSIOPATHOLOGIQUES

» Altération neuronales SB chez les prématureés,
or I'IRM en tension de diffusion a permis de
montrer que dans l'autisme il existe une
altération de la connectivité anatomique entre
les aires du cerveau (aires du langage par ex)

» Infections maternelles pendant la grossesse:

° Ru be()Ie Does Rubella Cause Autism: A 2015
. Reappraisal?
© G Fl ppe, H IV ]-_I]-|5|_t;(;nJ.Front Hum Neurosci. 2016 Feb

’ Medlcaments et grossesse Obstet Gynecol Surv. 2015 Oct;70(10
o Ex du Valproate & Infections and Brain

'AlPRQAL!A;gé‘gSSESSE Development.Cordeiro CN1 Maternal
- infections, such as influenza and human

= , im munodeficiency virus, have been linked
Ne pas utiliser chez les filles, Y ’

adolescentes, femmes en age de to the development of autism spectrum

procréer ou enceintes, sauf en cas disorders ®
d'échec des autres traitements. '




CONCLUSION

g ey oy g e S

Vd
01, Sivous pointez un objet (un jouet ou un animal en peluche, par exemple) & lautre boutdela  Oui  Non
} u u piéce, est-ce que votre enfant le regarde?

02, Vous étes-vous déja demancié si volre enfant était sourd? Oul  Non

Vd v
chez les prématures o oo i oo womisomm s o o

vide, prétendre parler au téléphone, nourrir sa poupée ou son animal en peluche)

a u m é m e t i t re q u e to u S ) ::::;I':r'\; aime-t-il grimper? (Par exemple, sur les meubles, dans les modules au parc, dans Oul  Non

I t b I 05. Votre enfant fait-il des mouvements de doigts inhabituels prés de ses yeux? (Par exemple, Oui  Non
e S ro u e S agiter ses doigts prés de ses yeux)
06. Votre enfant pointe-t-il lorsqu'il demande quelque chose ou de l'aide? (Par exemple, pointer Oul  Non

ne u rOd évelop pe me ntaux une collation ou un jouet hors de portéo)

07, Votre enfant vous pointe-t-il les objets qu'll trouve intéressants? (Par exemple, un aviondans  Oul Non

D u u 74 le ciel ou un gros camion dans la rue)
} I a g n O S t I c p re c O c e 08. Votre enfant s'intéresse-t-il aux autres enfants? (Par exemple, est-ce quiil regarde les autres Oui  Non

enfants, leur sourit, va les voir?)

i n d i S p e n S a b I e p O u r ag i r 09. Votre enfant vous montre-t-il des objets en vous les amenant ou en les tendant dans le seulbut  Oul Non

de partager? (Par exemple, vous tendre une fleur, un jouet, une peluche)

7 7
r e C O C e m e n t I u S 10. Votre enfant réagit-ll lorsque vous I'appelez par son nom? (Par exemple, est-ce qu'il léveson  Oul  Non
regard vers vous, parie ou babille, ou arréte ce qu'll était en train de faire en entendant son
nom?)

efficacement grace a la e s o —
p I a S t | c | te Ce re b r aI e _ 12 Y:z’e‘?m: est-il troublé par les bruits quotidiens? (Par exemple, la musique forte ou Oui  Non

13.  Votre enfant marche-t-ii? Oul  Non

Ve N
} I n te ret d u M —‘ HA I — R 14, Votre enfant vous regarde-t+il dans les yeux lorsque vous lui parez, que vous jouez avec luiou  Oui  Non

que vous I'habillez?

et d u C i r C u i t C O u rt 15 ;o:;;r:::r ;c:;:;;l a:;:;t::) u:: o?;sft::; ()Ftr exemple, les applaudissements, les signesde  Oul  Non

16.  Sivous toumez votre téte pour regarder quelque chose, votre enfant tourne-t-il aussi la téte Oul  Non

u
d I ag n O St I C ﬁ p rI S e pour trouver ce qui attire votre attention?
e 17.  Votre enfant essale-t-Il d'attirer votre regard? (Par exemple, en cherchant des félicitations,en  Oul  Non
en charge spécifique

vous demandant de regarder ou de le regarder)

—

8. Votre enfant comprend-il lorsque vous lui demandez de faire quelque chose? (Par exemple, Oui  Non

\ »
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