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 Objectifs 
◦ Améliorer l’accès au diagnostic et l’accompagnement 

précoce des enfants avec autisme ou autres TSA  

◦ Systématiser l’accompagnement de l’annonce du diagnostic  

◦ Développer, structurer et évaluer le repérage et les 
interventions très précoces, dès 18 mois  

 

 Actions 
1. Déployer le réseau national de repérage, de diagnostic et 

d’interventions précoces dès 18 mois 

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

3. Compléter le réseau de prise en charge précoce  

 



 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 



Catégorie des troubles neurodéveloppementaux 
 
Doit présenter les critères 1,2 et 3 

 
1- Déficit persistant dans la communication sociale et 
les interactions sociales (tous les symptômes) 
 
2- Caractère restreint, répétitifs des comportements, 
intérêts et activités (au moins 2 des symptômes) 
 
3- Les symptômes doivent être présents dans la petite 
enfance mais peuvent ne pas s’exprimer jusqu’à ce que 
les exigences sociales dépassent les capacités limitées 
 
 
 
 



Entre 0 et 6 mois 
◦ Rareté du sourire 
◦ Regard peu présent 
◦ Suspicion de surdité 
◦ Absence de vocalisation 
◦ Bébé trop mou ou trop 

raide 

Entre 6 et 12 mois 

– Ne réagit pas à son 
prénom 

– Pas d’attention conjointe 
– Pas de babillage 
– Pas d’imitation dans la 

communication gestuelle 
– 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 

Mouvements inhabituels du corps 



 On estime actuellement que la prévalence de 
l’autisme est de 1/400 individus et que la 
prévalence de l’ensemble des TSA est 
d’environ 1/100 individus (Fombonne et al., 
2011) 
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 Age des parents (Durkin et al., 2008) :   

 
◦ les enfants de parents plus âgés (mères de 35 ans 

et plus et pères de 40 ans et plus) présentent un 
risque accru 

 

◦ À chaque incrément de dix ans de l'âge maternel 
correspond une augmentation de 20 % du risque de 
TED, tandis que chaque incrément de dix ans chez 
le père est assorti d'une augmentation de 30 % du 
risque 



 Prédisposition Familiale (Sandin S et al., 
2014) 
◦ les enfants ayant une sœur ou un frère atteint 

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

◦ 2,9 à 3,3 fois plus, s'ils ont un demi-frère ou une 
demi-sœur atteinte 
 

◦ 2 fois plus s'ils ont un cousin atteint 



 SEX RATIO : Garçons > Filles ?  

 

 Concentration importante de testostérone pendant la 
grossesse  hypermasculinisation du cerveau (Baron-Cohen, 
2002) ? 

 

 Recherche sur un dépistage distinct filles/garçons 

 

 Lien Anorexie mentale et Autisme (Baron-Cohen, 2013) 



 Prématurité 

 
◦ Selon les études, données variables entre autisme 

infantile estimé la plupart du temps autour de 1,8% 
et l’ensemble des TSA qui peut être estimé parfois 
jusqu’à 13% dans certaines études soit 
pratiquement 10 fois supérieur à la population 
générale 
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 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 l’urée) 

 Rares +++ 

 Recherchées systématiquement par des 
examens biologiques 



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

Héritabilité de 50 à 80% selon les études 

◦ Gènes de prédisposition 

◦ Facteurs supplémentaires 

 

Transmission polygénique (probablement 
plus de 200 gènes) 

Rôle de l’épigénétique 

 



 Implication de la génétique oui mais, 
 

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

 Différentes études sur l’impact sur le développement 
neuronal de processus connus de la prématurité 

 
 

 



 Les perturbateurs 
endocriniens:  
◦ Ex Nombreuses molécules 

chimiques souvent dérivés 
halogénés qui affectent la 
signalisation thyroïdienne 

◦ Importances des hormones 
thyroïdiennes dans le 
développement neuronal premier T 
de grossesse (ex hypothyroïdie 
maternelle augmente le risque 
d’autisme, hypothyroïdie cong) 

◦ Augmentation de tous les troubles 
neurodev y compris autisme 



 Etudes sur le chlore: 
◦ Concentration en ions et NT varient entre des neurones 

immatures du jeune enfant et les neurones matures de 
l’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 
l’accouchement pour un rôle de protection neuronale. 

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



 L’ocytocine: provoque des CU et protège le 
cerveau à l’accouchement 

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

 Répartition des récepteurs à l’ocytocine 
différents entre mâle et femelle, protecteur 
chez les filles? 

 Corrélation 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  



 Inflammation placentaire aigue corrélée, quel 
que soit le type, à un risque accru de TSA 

 Rôles non inflammatoires de la microglie 
dans le neurodev: altération du profil des 
cytokines intracellulaires, synaptogénèse 
aberrante. 

 Étude sur la corrélation entre insuf. 
placentaire, pré éclampsie et risque de TSA 

  
 
JAMA Pediatr. 2015 Feb;169(2):154-62. 
Preeclampsia, placental insufficiency, 
and autism spectrum disorder or 
developmental delay. Walker CK1  



 Altération neuronales SB chez les prématurés, 
or l’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: 
◦ Rubéole 

◦ Grippe, HIV 

 Médicaments et grossesse: 
◦ Ex du valproate 

 

 

 
Does Rubella Cause Autism: A 2015 
Reappraisal?  
• Hutton J.Front Hum Neurosci. 2016 Feb 
1;10:25.  

 
Obstet Gynecol Surv. 2015 Oct;70(10 
Infections and Brain 
Development.Cordeiro CN1 Maternal 
infections, such as influenza and human 
im munodeficiency virus, have been linked 
to the development of autism spectrum 
disorders  

 
 
12 January 2016 in Biological Psychiatry: 
Cognitive Neurosciences and Neuroimaging.  



 TSA plus fréquent 
chez les prématurés 
au même titre que tous 
les troubles 
neurodéveloppementaux 

 Diagnostic précoce 
indispensable pour agir 
précocément plus 
efficacement grâce à la 
plasticité cérébrale. 

 Intérêt du M-CHAT-R 
et du circuit court 

diagnostic            prise 
en charge spécifique 

M-CHAT-R 
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